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　アレクシオンファーマ合同会社（以下、本書においてアレクシオン）は「全ての希少疾患をもつ人々に人生

を変える治療法と希ਲをةける」というパーパスを掲げ、౸外ですでにࢆ認されている薬が日本でࢆ認を得

るまでに௳ᚪ的長い期間を要する「ドラッグラグ」や、日本では開発に手されない「ドラッグロス」の改Ѝに

いち早く取り組んでまいりました。そしてさらに、発症から診断までに長い期間を要する診断ラグなどの重

要課題を一日も早く解決し、患者さんのԂがͱされた「ᶧルスエクイティ（医療の公平性）」がより一ص向

上していくよう、日々ᝅ進しております。

　この度、希少疾患領域でのさらなるᘀ献を目指すため、ᵻ ルスエクイティとその達成の大きな課題と

なっている診断ラグの分析及びその解決策を提した᯦ 希少疾患༨書「診断ラグ」の実態と解౽に向けての

提言 最新テクノロジーと社会の力で実現するᶧルスエクイティᯧをʰ行いたしました。

　ᶧルスエクイティを推進する動きは、世界保健機関（WHO）や世界経済フォーラム（WEF）などの国際機関
や政府機関にも広がり世界中で目されています。WHOは、「ᶧルスエクイティの実現とは、社会的・経済的
な不公平を体系的に特定し࣭除することである」と提Ϸしており、WEFは、「企業、政府、市民社会などマルチ
セクターによる持続的なコラᶄレーシṛンがᶧルスエクイティの実現には不可である」としています。国

際連合（UN）も、希少疾患への取り組みを強化することをג言しています1,2,3。

　希少疾患患者さんが確定診断を得るまでに長い期間を要してしまう診断ラグは、以前よりᖎじられ、対策

もᖱじられてきましたが、いまだ大きな課題としてௗされています。こうした中、医療分野ではビッグデータ

やAI、ゲノム情報分析など最新テクノロジーを活用する動きが加速しています。デジタルテクノロジーに

よって、予期しないパターンを明らかにし、また、世間に౹ᜁしていない専門知識を活用できます。そのため、

病態の解明が̶分ではなく見過ごされることも多い希少疾患へのެが大きいと考えられます。患者データ

が蓄積できれば、その患者さんご自身の確定診断や予後予ುを改Ѝするだけでなく、ご家族やほかの患者さ

んの病気の早期発見へのע与も期ݒできます。このデータの集積を有効に行うためには、政府、医療機関、患

者団体及び関係企業がその必要性と意義をより認識し、場合に応じた適切なインセンティブの提供、及び

データの管๗と共有の仕組みを構築することが重要です。本書では日本の希少疾患における診断ラグを改Ѝ

するためのᶪントを౸外の先進事例をňえながらࣴりました。一企業の立場からのᢡられた視点ではありま

すが、デジタルテクノロジーがᚊ進している現代において、希少疾患の早期診断と治療、予後改Ѝを加速させ

るために༮୍と議ᖎする材料として、「希少疾患の診断ラグ/診断ロスの解౽に向けた提言」及び「ᶧルスエク
イティが実現した未来図」も添えております。

アレクシオンは、全ての希少疾患患者さんやそのご家族、患者さんにעり添う活動をしている患者団体や

その関係団体、政府、医療従事者、そのš関係する༮୍のこれまでの多大なご˪ᆹに共᩹しています。ܓ社も

社会との対ᕤを重ᷢながら、希少疾患患者さんが直面している課題に向き合い、患者さんとそのご家族のよ

り良い未来にᘀ献してまいります。

　最後になりますが、本書のʰ行にあたり、患者団体をはじめ、アカデミア、行政ほか、希少疾患の医療に献身

的に取り組んでこられた専門家の༮୍、ご協力いただいた༮୍の活動やご意見に心より謝意をᒸします。

アレクシオンファーマ合同会社

　社長　ੌ ህྞ子

ᶟࢿ࣍
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希少疾患の診断ラグとᶧルスエクイティを考える重要性

希少疾患患者のᶧルスエクイティの現状

希少疾患患者とその家族が経験するペイシェント・ジṓーニーの実態

希少疾患患者のᶧルスエクイティをᢘטする診断ラグ/診断ロス

診断ラグ/診断ロスの課題解決のカᶞとなる視点

希少疾患の診断ラグ/診断ロスの解౽に向けた提言

診断ラグ/診断ロスの解౽によるᶧルスエクイティの実現

補足資料

医療DXの推進に関する工ဨᒸ

診断ラグ/診断ロス改Ѝの先進事例

提言に関する౸外の先進事例

• 本書では中立性を保つため、第ă者機関を活用し、調査Ƴᥡ元の製薬企業名を開せずに

行った調査（主に主要オ᷻ニオンリーダー、規制当局、患者団体、業界関係者との面談な

ど）、及びアレクシオンが知見を有する疾患領域（低ホスファターゼ症、発作性ԗ間ᶧᷗグ

ロビンأ症、非ɦ型೪血性أ௱症症候群、視神経脊髄炎スペクトラムᣅט、全身型重症筋

無力症、神経ᆓ維ኜ症 I型、ライソṭーム酸性リパーゼख症、トランスサイレチン型心ア
ミロイドーシスなど）のデータを活用しています。

• 日本での疾病ᗾ担調査は、CRA(Charles River Associates)の調査プラットフォームを
使用し、特定非営利活動法人ASridのご意見をいただき2024年12月～2025年2月に行いま
した。欧州における調査は、2024年2月～5月に実施しました。

• Exchange rateは、特に記載がない場合は2025年3月31日時点（149.53円/米ドル、162.03
円/ṟーロ、193.75円/ポンド）を用いました。

• アレクシオンは、本書において提供する正確性やՑ当性、最新性などの確保に˯めており

ますが、これらにつき保証するものではありません。なお、参考文献のURL参照日は2025
年4月21日です。

• 本書の作成にあたりインタビṣーさせていただいた有識者の発言を適ܜ用しています。

• 本書の内容（文書、画ȡ、グラフなど）の全部または一部について、᎗作୫者の事前のᕈᖣな

く複製、ᚢ載、上、公衆Ǎ、६、ᗎಹ、ሦᕉ、ሦ案することは、法律でじられています。

2025年5月初ෞ作成

本書のご利用に関して
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　ᶧルスエクイティ（医療の公平性）とは、全ての

人が健康、医療、福祉のあらゆる面で、人間として

の可能性を発揮できる公平で公正な機会を手にし

ている状態を意κする（図1）。ᵻ ルスエクイティが

達成された社会では、社会的、経済的、人ͼ統計学

的、ҁ๗的な違いや、性別、人種、民族、ᣅがいの有

無などによるグループ間において、回ᝃまたは

正することができる不公平なڟ異やબڟが存在し

ない。ᵻ ルスエクイティを推進する動きは、特に

COVID-19のパンデミックを契機に、WHOをはじ

め、WEF、UNなどの国際機関や政府機関にも広が

り世界中で目されている。WHOは「ᶧルスエク

イティの実現とは、社会的・経済的な不公平を体系

的に特定し࣭除することである」と提Ϸしている。

またWEFは、健康બڟは取りௗされたグループや

࣭除されたグループに不均ᒵな݇᥉を与え、経済

とビジネスの成長をࢭむとして、企業、政府、市民

社会などマルチセクターによる持続的なコラᶄ

レーシṛンがᶧルスエクイティの実現には不可で

あるとしている。

　希少疾患患者とその家族は、非希少疾患患者（健

常人または希少疾患以外の慢性疾患患者）・家族と

௳べᶧルスエクイティが̶分に確保されていない

ț向が強い。現在、希少疾患患者は全世界で約4ȴ
人と推定されており、希少疾患の種類は10,000ᙋ
にのᶃる。その約80%が遺伝子異常によるもので、

約50%が小児期に診断を受けている4。日本での正

確な患者数は不明であるが、特定医療費（指定難

病）受給者証の所持者数は約109万人（令和5年度）、
小児慢性特定疾病医療受給者証数は約11万人（令和
5年度）5となっている。

　希少疾患の治療にƃう経済的ᗾ担はめて大き

く、例えば、米国では希少疾患患者1人あたりの経済
的ᗾ担が年額約950万円6,7に達する。CRAによる欧
州9ヶ国の疾病ᗾ担調査では、希少疾患患者1人あ

たり年額約1,930万円で、非希少疾患の患者と௳べ

ると約6Ǟに相当する。さらには希少疾患による間

ࣶコストを含む年間経済的खԡは約40Ɋ円（約

2,500ȴṟーロ）に達する8（米国、欧州の経済的ᗾ

担は、入院・外来・薬などの医療費、介護費、ԡっ

たと考えられる収入などを含む）。社会経済的݇

᥉は、患者や介護者の生産性低下、ॸ育やᣜ用機

会の減少、社会的ֳ立にも及ᶅ。CRAによる日本

の希少疾患・難病患者に行ったアンケート調査に

よると、実際に健康関連の生活の質（HRQOL）の
指標（EQ-5D-5L Score）では、希少疾患患者の

HRQOLは非希少疾患患者より34%低い（図2）。

　また、希少疾患患者の入院日数は1年間で平均13
日であったが、一般対照群は1日であった。そのほ

日本においては、国民༮保険制度により医療のɉ

実度は高いț向にある。しかし、希少疾患において

は、疾患の認知度の低さや診断ࢇᒯの৬及のれ

により正確に診断に至りにくいț向があり診断ラ

グが起こるため、ᵻ ルスエクイティがखなわれや

すい状況にある。

　本書では、診断ラグに代ᒸされる希少疾患患者

とその家族の医療の公平性をՒげる課題と社会的

要因を分析し、これまでに見えてきている改Ѝの

Ɋしや先進的な事例を参考に、現状の課題を特定

し、患者のԂがͱされたᶧルスエクイティの実

現に向けた施策を検討する。

か、希少疾患患者の日々の社会活動への参加や意

றは、一般対照群の約5分の1ဨ度となっており、社

会的ǽ見を経験した割合は2.6Ǟ高いことがされ
ている（図3）（調査デザインはP44参照）。このよう

に、希少疾患・難病に関連した人々の生活はᡬӔ的

なものになっているため、生産性のみならずᄜ神的

なȇ面からも大きな社会的खԡがあると言える。

　加えて、正確な診断や適切な治療を受けるまでの

期間が長ܜくほど入院やॳ急ञがӠえ、それにƃ

い、社会全体の医療費ᗾ担のӠ加をࢳくࡌ念があ

る。希少疾患の早期診断・治療を可能にすること

は、ᵻ ルスエクイティを実現することにע与し、患

者だけでなく社会全体にも大きな利益をもたらす。

1.ተ৭

1.1
希少疾患の診断ラグと

ヘルスエクイティṋ考ᶑるរᔑ性

Ⴀḧᶣǝüᷨተ৭ṎఽᷨᜫᶲṋሪࠝḒṮᰝɛḡᷨœᷥΖێ：ێႠḧɟێ

ṪŰṎžᶙćᶑḀḃḌ᷇ḧᰠɟێḧᶣǝüᷨተ৭ṎఽᷥΒṀḒḡ

ᖅঁḏḃḞŰṎžᶙćᶑḀḃᰝḘᷨᅜ੯ɛḡᷨœᶙႠᷟၫӅṎກ

ӝᷥᇶᶺḃḌ᷇ḧᰠ

図1 平等と公平のイメージ図

エクイティ
（ɟێ性）

イクオリティ
（等性ێ） 希少疾患患者 非希少疾患患者

希少疾患患者ᶣ

ᤛ希少疾患の患者よḆ

QOL᮸ᶙ34ᯆƎᶲ

図2 希少疾患患者のQOL

᮸ᯠဥ̂ᷨဨۦᯡᰝᯠᚑᷨ回ḆᷨჄ๗ᯡᰝᯠ৬ᷨ౦̂ᯡᰝᯠᷓ/ĆߺݺᯡᰝᯠĆ׃/ᶯḏ
ᶝ᷇ᷓᯡᷨ 5᥍བྷṋ߆ሬዎᚑᶙ5ᢽᶉᕗƵḕᰝQOL（ᯠׅɛᷟȃ۬ᱡ1ᯡᯠņᱡ
0ᯡ）ṋႼ出ḛḌEQ-5D-5L ScoreᷥṖḌ௳ᚪ
出典：CRAḄ᷽ᵩト（202412ۏਨᰆ20252ۏਨᷥয本ᷥᷮᶲḡאটḕḞᖅઘ）
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0.91-34%
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希少疾患診断ݗの社会生活に関するアン᷀ートᅜ੯

出典： CRAḄ᷽ᵩト（202412ۏਨᰆ20252ۏਨᷥয本ᷥᷮᶲḡאটḕḞᖅઘ）

図3 難病を取りڦく現状についての課題

診断ݗに社会活̂ᶦ参˫する᷇との難ḕḏ（希少疾患患者 vs. Ḙのᶬᶺの慢性疾患患者/健康なœ）

Key insights
・希少疾患患者は、社会活動への参加が

難しいと感じている

・特に難しいと感じている項目は

  ᱷঽ進/新しい仕事への応募（65％）
  ᱷスポーḫ/エクササイズ（62％）

希少疾患患者の74%が
希少疾患による
ǽ見やスティグマを経験

ǽᔗṎスティグマ᮸ṋ
ᅙ᧓ḕḞ希少疾患患者

74%

希少疾患患者
そのほかの慢性疾患患者/健康な人

᮸ḜḢᶷᶢ ：᷎ᵵḌ෭ᷨ෭ݨṋࣃḪœüᷥḛḌž༭ᷟḄḯḢḍṎǽᔗ

スポーḫ/エクササイズ 13%
62%

ঽ進/新しい仕事への応募 10%
65%

大切な人とのᦈ食/外食 20%
56%

ζѩとの関係の開始/継続 10%
52%

新しい人との出会い 13%
57%

仕事/˿強 10%
49%

趣κなどの開始 8%
45%

家事 5%
43%

ᘏい෪ 40%
17%

Ž৶の外出 26%
5%

未来への資（例：家をᘏう） 10%
53%



6

　希少疾患は患者数が少ないことから病態解明が

進みにくく、創薬の難易度が高い。実際に、治療薬

の開発成功率は全ての治療薬の13.8%に対し、希少
疾患に対する治療薬では6.2%である。さらに、患者
数の少なさは経済的・実務的な課題にもつながっ

ている。希少疾病用医薬品は開発コストが高騰し

やすく、治験には多くの時間を要する。加えて、市

場規模が小さいために投資回収の見通しが立ちに

くく、日本における希少疾病用医薬品の開発は大

きな課題に直面している（図7）。このような状況

が、ドラッグラグやドラッグロスを引き起こす要

因の一つである。

　このドラッグラグやドラッグロスの解消には、

薬事規制の緩和とともに、薬価制度におけるイノ

ベーションの適切な評価が必要である13。薬事関連

の課題については、厚生労働省を中心に議論が進

められ国内開発の促進に向けた規制の見直しなど

が始まっている一方で、希少疾患に対する革新的

な新薬などの薬価の評価課題については十分な議

論がなされておらず、制度的な課題が依然として

残されている。現状では、希少疾患の90%以上は未

だ治療法がない。そのため継続した研究開発が不

可欠であり、持続可能なイノベーションとビジネ

スを実現するためにも価値に見合った薬価が得ら

れることが重要である。

　

患患者がいることは稀であるため、自身の症状か

ら希少疾患を想起することは難しい（図5）。このた
め、多くの希少疾患患者は「自分が何の病気か分か

らない」という不安を抱え、精神的な負担が大きく

なる。また、情報が不足しているがゆえに「どの病

院や診療科を受診すればよいのか分からない」と

感じる患者も少なくなく、近隣のクリニックなど

を受診するものの、適切な診療科を受診できてい

ない場合もある。また、時間的制約、経済的負担な

どの理由から、医療機関を受診しない可能性も考

えられる。これらの要因が重なることが、希少疾患

患者の診断ラグの一因となっている。

　患者が症状を認識してから、診断、治療と進む過

程をペイシェント・ジャーニーと呼ぶ。希少疾患患

者のペイシェント・ジャーニーには、診断ラグや診

断ロス、治療法へのアクセス困難など、様々な課題

が存在する（図4）。

発症〜受診

　患者が体調の異変を自覚すると、インターネッ

トで調べたり周囲の人に相談したりすることが多

いが、ネットには様々な情報が溢れている上に希

少疾患の情報は限られ、また周囲には同じ希少疾

2.1
希少疾患患者とその家族が経験する

ペイシェント・ジャーニーの実態

治療

　確定診断がついても、治療法が確立されていな

い場合が多い。実際に、希少疾患の90%以上は治療

法が存在せず、疾患名が判明しても対症療法しか

選択できないケースが多い9。

　また、海外では治療法があるものの、日本で未承

認や未開発のケース、いわゆる、ドラッグラグ/ド
ラッグロスの問題も存在する。2023年3月時点で、

欧米で承認済みながら日本で開発が未着手の医薬

品は86品目あり、そのうち希少疾病用医薬品は47%
を占める10。また、世界のがん領域を除く希少疾病用

医薬品市場は、2024年に全医薬品市場の9%11に達す

ると報告されているが、日本では約5%12にとどま

る。2010年から2022年までのがん領域を除く希少疾
病用医薬品の承認件数を日米で比較すると、米国は

413件に対して日本は168件と約40％しか承認され
ておらず、その差は年々拡大しており、日本におけ

る希少疾患治療の課題の一つとなっている（図6）。

2.希少疾患患者のヘルスエクイティの現状

図5 発症における困りごと

67.1%

65.2%

57.5%

49.5%

48.1%

35.7%

34.1%

30.7%

何の病気か分からず不安だった

症状がどんどん悪化して辛かった

情報が少なく、必要な情報の取得に苦労した

どの病院・どの診療科を受診すべきか分からなかった

受診に伴う金銭的な負担が不安だった

病気と診断されるのが怖かった

仕事や学校を休めず、病院に行く暇がなかった

様々な情報があるため、どれを信用して良いのか分からなかった

病院が遠隔地のため通院が不便だった

出典：日本製薬工業協会「希少疾患患者さんの困りごとに関する調査」から編集

「『発症』における、ご自身の病気のお困りごとに対して、あなたの同意の程度をお知らせください」に「そう思う」「ややそう思う」と回答した割合

（インターネット調査、N=438、2022年10月）

28.0%

受診すべき診療科が分からず、不安に感じている患者が多い

ペイシェント・ジャーニーに沿った希少疾患患者の課題

発症〜受診

・身体の不調を感じ、

  何の病気か分からず不安
・受診する診療科が分からない

診断

・診断までの期間が長い。平均3.4年、
  5年以上かかるケースが35%
・誤診の頻度も多い

治療

・確立された治療法がない

・海外では治療薬があっても

 日本で承認されていないことも

療養/社会生活 知られていない疾患ゆえに、周囲の理解が得にくい。また、社会参加が難しい

図4 希少疾患患者のペイシェント・ジャーニー
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　希少疾患は患者数が少ないことから病態解明が

進みにくく、創薬の難ৃ度が高い。実際に、治療薬

の開発成˪ุは全ての治療薬の13.8%に対し、希少
疾患に対する治療薬では6.2%である。さらに、患者
数の少なさは経済的・実務的な課題にもつながっ

ている。希少疾病用医薬品は開発コストが高᧗し

やすく、治験には多くの時間を要する。加えて、市

場規୨が小さいために資回収の見通しが立ちに

くく、日本における希少疾病用医薬品の開発は大

きな課題に直面している（図7）。このような状況

が、ドラッグラグやドラッグロスをܜき起こす要

因の一つである。

　このドラッグラグやドラッグロスの解౽には、

薬事規制のᆛ和とともに、薬Ƶ制度におけるイノ

ベーシṛンの適切なᕗƵが必要である13。薬事関連

の課題については、厚生労働省を中心に議ᖎが進

められ国内開発の促進に向けた規制の見直しなど

が始まっている一方で、希少疾患に対するᤢ新的

な新薬などの薬ƵのᕗƵ課題については̶分な議

ᖎがなされておらず、制度的な課題がƳඐとして

ௗされている。現状では、希少疾患の90%以上は未

だ治療法がない。そのため継続した研究開発が不

可であり、持続可能なイノベーシṛンとビジネ

スを実現するためにもƵ値に見合った薬Ƶが得ら

れることが重要である。

患患者がいることはဦであるため、自身の症状か

ら希少疾患をߦ起することは難しい（図5）。このた
め、多くの希少疾患患者は「自分がƓの病気か分か

らない」という不安を࢛え、ᄜ神的なᗾ担が大きく

なる。また、情報が不足しているがゆえに「どの病

院や診療科を受診すればよいのか分からない」と

感じる患者も少なくなく、近ᣈのクリニックなど

を受診するものの、適切な診療科を受診できてい

ない場合もある。また、時間的制約、経済的ᗾ担な

どの๗ຫから、医療機関を受診しない可能性も考

えられる。これらの要因が重なることが、希少疾患

患者の診断ラグの一因となっている。

　患者が症状を認識してから、診断、治療と進む過

ဨをペイシェント・ジṓーニーと呼ᶅ。希少疾患患

者のペイシェント・ジṓーニーには、診断ラグや診

断ロス、治療法へのアクセス困難など、୍ 々な課題

が存在する（図4）。

༥ᰆ͵診

　患者が体調の異変を自ᔝすると、インターネッ

トで調べたりζѩの人に相談したりすることが多

いが、ネットには୍々な情報がれている上に希

少疾患の情報はᢡられ、またζѩには同じ希少疾

診断

　多くの医師にとって希少疾患を診療する機会は

ほとんどない、あるいはめてᢡられている。その

ため、患者が医療機関を受診したとしても、多୍な

症状から一つの希少疾患であることを特定するこ

とは困難をめる。実際に希少疾患は、症状などの

特徴が類ƈした別の疾患とᕹ診されることも多く、

前ᛲのCRAのアンケート調査では、59%がᕹ診さ

れている。このようなተ৭から、診断ラグが存在す

ることはよく知られており、確定診断までに1年以

上かかる患者は56%、5年以上かかる患者は35%存
在することをϯする日本の調査もある（2.2にて

詳ᛲ）。また、生涯にわたり診断されない診断ロスも

存在し、多くの患者が長期間にわたり適切な治療を

受けられない状況に置かれている。

　希少疾患における診断ラグや診断ロスは、適切な

治療へのアクセスをᢘטする重大な要因であり、ᵻ

ルスエクイティの観点からも重要課題の一つであ

る。そのため、課題解決のȾ先度はめて高い。

స療

　確定診断がついても、治療法が確立されていな

い場合が多い。実際に、希少疾患の90%以上は治療

法が存在せず、疾患名がʸ明しても対症療法しか

選できないケースが多い9。

　また、౸外では治療法があるものの、日本で未ࢆ

認や未開発のケース、いわゆる、ドラッグラグ/ド
ラッグロスの問題も存在する。2023年3月時点で、

欧米でࢆ認済みながら日本で開発が未手の医薬

品は86品目あり、そのうち希少疾病用医薬品は47%
を占める10。また、世界のがん領域を除く希少疾病用

医薬品市場は、2024年に全医薬品市場の9%11に達す

ると報告されているが、日本では約5%12にとどま

る。2010年から2022年までのがん領域を除く希少疾
病用医薬品のࢆ認件数を日米で௳ᚪすると、米国は

413件に対して日本は168件と約40％しかࢆ認され
ておらず、そのڟは年々拡大しており、日本におけ

る希少疾患治療の課題の一つとなっている（図6）。

出典：য本ᱠѭၫྡ၍ᡮ༥ౄœ医ᐃҴནᰛȃ ᰛ۬ઞᦐྡ၍ࡰ ṖḆᣛᔷ（8ਨ28য๔ѿۏ2024）ϛབྷþᔠᒸࣅ医ᐃϛؑڭ
ჾѭᱠFDA, Orphan Drug Product designation database, https://www.accessdata.fda.gov/scripts/opdlisting/oopd/index.cfmṖḆᣛᔷ

図6 希少疾病用医薬品（がん領域を除く）のࢆ認件数の日米௳ᚪ

ᕯŰॿࢆ医ᐃϛのᅊ၁ؑڭ
ᶙᷜᥗҮṋ᷊ᢩ/2010ۏṋᙉൻとḛḌ

ᕯŰॿࢆʹũۏ

413

168

400

300

200

100

2010 2012 2014 2016 2018 2020 2022
0

233

93 78
55

+151%

+42%

希少疾病用医薬品のࢆᕯŰॿᶣӠᶑḡᶲるᶙჾ国とのᶞャḯ᷿ᶙ֬ѿする

2010年〜
2014年集計

2018年〜
2022年集計

2010年〜
2014年集計

2018年〜
2022年集計
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　希少疾患は患者数が少ないことから病態解明が

進みにくく、創薬の難ৃ度が高い。実際に、治療薬

の開発成˪ุは全ての治療薬の13.8%に対し、希少
疾患に対する治療薬では6.2%である。さらに、患者
数の少なさは経済的・実務的な課題にもつながっ

ている。希少疾病用医薬品は開発コストが高᧗し

やすく、治験には多くの時間を要する。加えて、市

場規୨が小さいために資回収の見通しが立ちに

くく、日本における希少疾病用医薬品の開発は大

きな課題に直面している（図7）。このような状況

が、ドラッグラグやドラッグロスをܜき起こす要

因の一つである。

　このドラッグラグやドラッグロスの解౽には、

薬事規制のᆛ和とともに、薬Ƶ制度におけるイノ

ベーシṛンの適切なᕗƵが必要である13。薬事関連

の課題については、厚生労働省を中心に議ᖎが進

められ国内開発の促進に向けた規制の見直しなど

が始まっている一方で、希少疾患に対するᤢ新的

な新薬などの薬ƵのᕗƵ課題については̶分な議

ᖎがなされておらず、制度的な課題がƳඐとして

ௗされている。現状では、希少疾患の90%以上は未

だ治療法がない。そのため継続した研究開発が不

可であり、持続可能なイノベーシṛンとビジネ

スを実現するためにもƵ値に見合った薬Ƶが得ら

れることが重要である。

　治療薬が存在することは、早期診断にもつなが

る。日本の調査では、疾患発症から診断に要する期

間は、治療薬がࢆ認されている疾患では、治療薬が

認されていない疾患に௳べ、平均1/5になるといࢆ
う報告がある（図8）。治療薬の存在によりアカデミ
アや製薬企業の活動がӠえることでサイエンスに

関する情報が拡ɉされ、医療従事者の疾患に対する

関心が高まり、適切に診断すれば治療選ቢをせ

ることが、結果として早期診断と重症化のࢍ制につ

ながる。પ酸医薬やsiRNA（small interfering 
RNA）製˓、遺伝子治療などの新たなᷗダリティを
含めて治療薬の開発を推進する必要があり、製薬企

業の˯力に加え、政府による国内開発推進のための

環ӝ整備がਲまれる。

　また、指定難病の創薬情報（臨床試験の開発薬෪・

標的遺伝子など）のデータベース「DDrare」14の活

用推進などによって、患者・家族が臨床試験情報へ

アクセスしやすい環ӝを整えることも必要である。

“స༑ᐃの༦Ӆᶣ診断ุのΛĄᷥ大᷊᷄ᘀ

มḛḌᰠస༑ᶉ᷄Ḍ患ṋᔗḛᰝとᶲḲ

のᶣ医ڵとḕḡ͵ᶿ入ḃ᷊ᷥᶲᰠ᷇ ḃ᷍ᶉ

ᶣᷟḛᒯ᷊ᷖᷟņ᷊ᷟḭḡᶲḌঝᷖᶲḌ

ఁᶇḭḞのᶙᰝ4ᰆ5ோᷥᷟḭḡḛḞḛḞை
ᶲḡᶲḌのṋᔗḌとᰝ1œᶉᷖԕ᷊の患者ḏ
ᷜのਵ診断ᶙݮᔑᶇとߺṪḌ”

ؐɓؑڭ患専門医

“医ڵとḕḡᰝస༑ᐃᶙʧḌとᯠᷟᷜとḕḡ

ᶉᷖݮᔑᷟ患者ᷥةᶿᷟᶿḃᵽᯡとᶲḲߦ

ᶲᶣ強᷊ᷟḌᰠֵ žṎḖ᷽ᷝṫḳᷚᷟᶍᶉ

ሹᷥḛḌžᷖӠᶑᰝస༑ᐃの༦Ӆᶣᡲᜫ

ᶲ᷊ᷟ診断ุのΛĄᷥḪᷟᶙḭḡᶲḌ”

患専門医ؑڭ

図8 治療薬の登場による診断ラグの短縮

出典：CRAḄ᷽ᵩト（202412ۏਨᰆ20252ۏਨᷥয本ᷥᷮᶲḡאটḕḞᖅઘ）

༥ᶺḀ診断᷍でにᔑḕḞਵᡲ（҇ێ）

స療薬ᶙ֬ѿする᷇とᶙ

ਵ診断にḪなᶙḭḡᶲる

10᷂ਨ

発症時に治療薬が

認されてࢆ

いなかった患者

発症時に治療薬が

認されてࢆ

いた患者

ᄵ1/5ᷥ
ྙᆰᯄ

49᷂ਨ

出典： Wong et al （2019）. Estimation of clinical trial success rates and related parameters. Biostatistics, 20（2）, 366; Laurence, I., Hutchings, A., & Nicod, E. 
（2023）. Rare innovation：How it happens, when it doesn’t, and what can be done to sustain it. Prepared by Dolon Ltd for Alexion, AstraZeneca Rare Disease

図7 新薬開発の成˪確ุ

希少疾患స療薬ᶣ

࡙˪࿈ุᶙƎᶲ

13.8%

6.2%

全ての治療薬 希少疾患治療薬

患者数が少ないため、患者1人あたりの
開発費が᎗しく高くなる

希少疾患治療薬としてのƵ値が

薬Ƶに適切にͱされていない

希少疾患ᥗҮの新薬ᡮ༥ᶣ難ৃۦᶙ᧶ᶲ

ᡮ༥のᘚѤͲᶙѨ難な主な๗ຫ新薬ᡮ༥の࡙˪࿈ุ
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　希少疾患は患者数が少ないことから病態解明が

進みにくく、創薬の難易度が高い。実際に、治療薬

の開発成功率は全ての治療薬の13.8%に対し、希少
疾患に対する治療薬では6.2%である。さらに、患者
数の少なさは経済的・実務的な課題にもつながっ

ている。希少疾病用医薬品は開発コストが高騰し

やすく、治験には多くの時間を要する。加えて、市

場規模が小さいために投資回収の見通しが立ちに

くく、日本における希少疾病用医薬品の開発は大

きな課題に直面している（図7）。このような状況

が、ドラッグラグやドラッグロスを引き起こす要

因の一つである。

　このドラッグラグやドラッグロスの解消には、

薬事規制の緩和とともに、薬価制度におけるイノ

ベーションの適切な評価が必要である13。薬事関連

の課題については、厚生労働省を中心に議論が進

められ国内開発の促進に向けた規制の見直しなど

が始まっている一方で、希少疾患に対する革新的

な新薬などの薬価の評価課題については十分な議

論がなされておらず、制度的な課題が依然として

残されている。現状では、希少疾患の90%以上は未

だ治療法がない。そのため継続した研究開発が不

可欠であり、持続可能なイノベーションとビジネ

スを実現するためにも価値に見合った薬価が得ら

れることが重要である。

療養/社会生活
　治療を開始している希少疾患患者の困りごとを

調査したところ、病状の予見の難しさによる精神的

負担や症状による身体的苦痛に加え、病気の特性や

生活の困難さについて周囲の理解が得られないと

いった、日常・社会生活を送る上での課題が上位に

挙げられた（図9）。希少疾患は、一般にはその病名

すら知られていないことがほとんどで、周囲の人に

疾患特性や生活の困難さが十分に理解されないこ

とが、患者の社会的孤立を深める要因である。

　このような希少疾患患者の精神的苦痛を和らげ

る一つの方法として、同じ疾患を持つ仲間同士の

連携や情報共有が挙げられる。しかし、希少疾患で

は同じ疾患を持つ患者が身近にいることは稀で、

患者団体が存在しない疾患も少なくない。そのた

め、患者同士の連携や情報共有の機会が限られて

おり、患者自身も自分の疾患や現在の状況、今後の

見込みなどを周囲に説明することが困難であるこ

とも、希少疾患患者にとって大きな課題である。

急性的な症状変化や悪化が不安である

酷くはないが症状が定期的にあらわれる

病気の特性を理解されないなどの理由で、周囲から

普通の生活ができる人という印象を持たれてしまう

社会保障制度などの公的な支援が不足している

情報が少なく、必要な情報の取得に苦労する

受診に伴う金銭的な負担が大きい

行政・公的機関・企業などに

自分たちの声や要望を届ける機会が不足している

医療機関による疾患や治療薬に関する

情報発信が不足している

製薬企業による治療薬に関する

情報発信が不足している

介護などで、家族に大きな負担をかけてしまう

出典：日本製薬工業協会 「希少疾患患者さんの困りごとに関する調査」 https://www.jpma.or.jp/shared/pdf/20230209.pdf

62.7%

55.3%

54.1%

41.8%

40.3%

39.3%

38.3%

37.8%

34.2%

31.7%

図9 治療中・経過観察中の希少疾患患者が抱える困りごと

「治療中・経過観察中」における困りごと（Top 10）
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重症複合免疫不全症（SCID）の2疾患を対象に加え

ることを検討するための実証事業が進められてい

る16。さらに、有償の拡大新生児スクリーニング検

査があり、新生児マススクリーニング検査が対象

としていない疾患の早期診断に極めて有効であ

る。しかしながら実施率は、最も多く実施されてい

る疾患でも、38都道府県であり、わずかな指定都市
でのみ実施されている（都道府県レベルでは実施

されていない）疾患もある17。

　実施率が低い主な原因は、認知度の低さと、費用

の一部を公費助成する自治体が限られていること

と考えられる。アンケート調査では、一般生活者の

8割、遺伝性疾患当事者や家族の6割が「拡大新生児
スクリーニング検査で新生児マススクリーニング

検査に含まれない疾患を調べられることを初めて

知った」と回答している18。また、検査費用の自己負

担が5千～1万数千円と大きく19、2024年1月31日現

在、公費助成を行う自治体は全国で5つに限られて

課題1. 新生児期のスクリーニングが限定的である
　新生児期の希少疾患では、新生児マススクリー

ニング検査と全ゲノム検査が診断ラグ短縮の重要

な役割を果たしている。以下では日本と海外の現

状、日本の課題について検討する。

（1） 新生児マススクリーニングの課題
　 新生児マススクリーニング検査は、生後5～7日
の新生児を対象に行われる。     
　

　日本では公費で受けられるためほぼ100%の実施
率であるが、対象疾患は2025年3月現在、20疾患に

とどまる15（図14）。現在、脊髄性筋萎縮症（SMA）と

　希少疾患のペイシェント・ジャーニーの各段階

の中でも、特にヘルスエクイティを阻害する大き

な課題の一つとして、診断ラグと診断ロスの問題

がある。

　診断ラグ/診断ロスの実態を把握するため、株式
会社JMDCとアレクシオンが共同で、健康保険組合
から提供される複数の指定難病患者のレセプト

データ（N=8,089、特定医療費（指定難病）受給者証
の所持者数上位20疾患）を用い、前駆症状によると

想定される来院から確定診断までの期間を調査し

た。確定診断までの期間の平均は3.4年で、1年未満

に診断された割合は44％であり、3年以上が46％、5
年以上が35％存在すること、また、長期化の傾向※1

にあることが示唆された（図10、図11）。また、当該期
間中の医療費、通院日数、受診医療機関数の平均値

について同等期間における一般対照群（N＝

521,517）との差を確認したところ、平均176万円（一
般対照群の約3.4倍、以下同じ）、69日（約2.2倍）、6.0
軒（約1.3倍）と、それぞれ大幅な差があった（図12）。
このことから、診断ラグ期間中の難病患者及び診

断ラグに関連する社会の負担は一般より大きいこ

とが示された（調査デザインはP44参照）。

いる20。今後、啓発活動や、公費助成の対象となる疾

患の基準明確化や費用対効果のエビデンス構築に

より、拡大新生児スクリーニング検査を拡充する余

地は大きい。

　一方、米国では、2025年3月現在、64の疾患が新生
児マススクリーニングの対象となっている21（図

14）。また、疾患の選定にあたっては、柔軟性があ

り、Recommended Uniform Screening Panel
（RUSP）が患者会からの要望も受けながら疾患を

選定している。

2.2
希少疾患患者のヘルスエクイティを

阻害する診断ラグ/診断ロス

出典：JMDCとアレクシオンの共同調査 

※1 2014〜2022年度（4月〜翌年3月）にかけて、修正Mann-Kendall検定により有意水準5%（p<0.01）で増加　※2 2023年度は5月までのデータであるため参考値

図11 診断ラグの経年変化（確定診断年度別の平均値）

2014
0

20

40

60

2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023

（参考※2）
79確定診断数

年度

診断ラグ

（月）

278 311 357 445 748 1,185 1,928 2,180 578

32.0 33.3
37.2 37.8 39.9 41.5 43.4 42.5

45.4

41.3ヶ月
全平均

（3.4年）

35.1

診断ラグは長期化傾向

44%

1年未満

10%

1〜3年11%

3〜5年

11%

5〜7年

12%

7〜9年

13%

9年以上

診断ラグ5年以上

診断ラグ

平均3.4年

35%%

出典：JMDCとアレクシオンの共同調査

図10 初診〜確定診断までの期間

前駆症状のための初診から確定診断までに要した期間
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　このように診断ラグ/診断ロスが生じている現

状は、日本の希少疾患においてヘルスエクイティ

が損なわれている状況を示している。診断ラグ/診
断ロスは以前から指摘され改善策が講じられてき

たが、現時点でも十分に改善しているとは言えず、

近年の技術革新を最大限活用し、課題解決に向け

たさらなる対策が求められている。診断ラグ/診断
ロスが改善され迅速に確定診断がつくようになれ

ば、専門医による適切な治療を早期に開始するこ

とができる可能性がある。

　そのために、診断ラグ/診断ロス及び関連する課
題をより深掘りすることが重要である。日本にお

ける希少疾患の診断ラグ/診断ロスには、次の4つ
の課題が挙げられる（図13）。

重症複合免疫不全症（SCID）の2疾患を対象に加え

ることを検討するための実証事業が進められてい

る16。さらに、有償の拡大新生児スクリーニング検

査があり、新生児マススクリーニング検査が対象

としていない疾患の早期診断に極めて有効であ

る。しかしながら実施率は、最も多く実施されてい

る疾患でも、38都道府県であり、わずかな指定都市
でのみ実施されている（都道府県レベルでは実施

されていない）疾患もある17。

　実施率が低い主な原因は、認知度の低さと、費用

の一部を公費助成する自治体が限られていること

と考えられる。アンケート調査では、一般生活者の

8割、遺伝性疾患当事者や家族の6割が「拡大新生児
スクリーニング検査で新生児マススクリーニング

検査に含まれない疾患を調べられることを初めて

知った」と回答している18。また、検査費用の自己負

担が5千～1万数千円と大きく19、2024年1月31日現

在、公費助成を行う自治体は全国で5つに限られて

課題1. 新生児期のスクリーニングが限定的である
　新生児期の希少疾患では、新生児マススクリー

ニング検査と全ゲノム検査が診断ラグ短縮の重要

な役割を果たしている。以下では日本と海外の現

状、日本の課題について検討する。

（1） 新生児マススクリーニングの課題
　 新生児マススクリーニング検査は、生後5～7日
の新生児を対象に行われる。     
　

　日本では公費で受けられるためほぼ100%の実施
率であるが、対象疾患は2025年3月現在、20疾患に

とどまる15（図14）。現在、脊髄性筋萎縮症（SMA）と

いる20。今後、啓発活動や、公費助成の対象となる疾

患の基準明確化や費用対効果のエビデンス構築に

より、拡大新生児スクリーニング検査を拡充する余

地は大きい。

　一方、米国では、2025年3月現在、64の疾患が新生
児マススクリーニングの対象となっている21（図

14）。また、疾患の選定にあたっては、柔軟性があ

り、Recommended Uniform Screening Panel
（RUSP）が患者会からの要望も受けながら疾患を

選定している。

図12 診断ラグ期間中の難病患者群と一般対照群※の比較

※JMDCデータベースの母集団の内、難病患者群と追跡可能条件及び性別・年齢分布などを合わせた集団

出典：JMDCとアレクシオンの共同調査

医療費
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2,000
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1,762

512

約3.4倍

平均通院日数
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（日）

一般対照群

69.0

31.2

約2.2倍

受診した医療機関の数

難病患者群

0

2

4

6

8

（軒）

一般対照群

6.0

4.7

約1.3倍

診断ラグ期間中の負担は一般対照群と比較して大きい

課題1
新生児期のスクリーニング
が限定的である

課題4 課題解決に患者の声が届きにくい

課題2
非専門医が希少疾患を
見過ごしてしまう

課題3
患者が専門医/専門機関による
適切な診療にアクセスできない

図13 早期診断を妨げる4つの課題

新生児期 受診（非専門医） 受診（専門医）検査検査 確定診断

希少疾患の早期診断を妨げている4つの課題
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重症複合免疫不全症（SCID）の2疾患を対象に加え

ることを検討するための実証事業が進められてい

る16。さらに、有ȼの拡大新生児スクリーニング検

査があり、新生児マススクリーニング検査が対象

としていない疾患の早期診断にめて有効であ

る。しかしながら実施ุは、最も多く実施されてい

る疾患でも、38都道府県であり、わずかな指定都市
でのみ実施されている（都道府県レベルでは実施

されていない）疾患もある17。

　実施ุが低い主な原因は、認知度の低さと、費用

の一部を公費助成する自治体がᢡられていること

と考えられる。アンケート調査では、一般生活者の

8割、遺伝性疾患当事者や家族の6割が「拡大新生児
スクリーニング検査で新生児マススクリーニング

検査に含まれない疾患を調べられることを初めて

知った」と回Ⴈしている18。また、検査費用の自ڠᗾ

担が5̷～1万数̷円と大きく19、2024年1月31日現

在、公費助成を行う自治体は全国で5つにᢡられて

ᖁᥥ1. 新生児ਵのスクリーニングᶙᢡ定༭でᵵる
　新生児期の希少疾患では、新生児マススクリー

ニング検査と全ゲノム検査が診断ラグ短縮の重要

な役割を果たしている。以下では日本と౸外の現

状、日本の課題について検討する。

（1）新生児マススクリーニングのᖁᥥ
新生児マススクリーニング検査は、生後5～7日

の新生児を対象に行われる。     

　日本では公費で受けられるためほᶃ100%の実施
ุであるが、対象疾患は2025年3月現在、20疾患に

とどまる15（図14）。現在、脊髄性筋萎縮症（SMA）と

断を早期に実施することで約3.8ȴ円（約250万ド
ル）の医療費ˉ減を実現した。この取り組みは、そ

の後ほかの州にもر開されており、全ゲノム検査

の費用対効果の実証例として目されている23。

いる20。Ś後、Ђ発活動や、公費助成の対象となる疾

患の基準明確化や費用対効果のエビデンス構築に

より、拡大新生児スクリーニング検査を拡ɉするƖ

ҁは大きい。

一方、米国では、2025年3月現在、64の疾患が新生
児マススクリーニングの対象となっている21（図

14）。また、疾患の選定にあたっては、ઈᚡ性があ

り、Recommended Uniform Screening Panel
（RUSP）が患者会からの要ਲも受けながら疾患を

選定している。

　カリフォルニア州の178名の重症新生児に対し

て迅速全ゲノム検査を行うプロジェクトである

「Project Baby Bear」では、集中治療室にいる重症
新生児に対し全ゲノム検査を実施し希少疾患の診

階にとどまっている。少なくとも重症度の高い疾患

や早期介入により進行をらせられる可能性のあ

る疾患については、新生児期の全ゲノム検査を導入

することなどを検討するƖҁがある。

　米国では、新生児への全ゲノム検査の新しい取

り組みとして遺伝性疾患の早期診断を目的とした

「BeginNGS」というプロジェクトがある22。次世代

シークエンシングを用いた遺伝子検査を新生児に

行うことで、当初ߦ定したよりも3〜5Ǟの有病ุ

が確認された。治療法がすでに存在している400以
上の疾患についての検査であり、早期治療へも導

くことができる。また、ラ᷻ッド全ゲノムシーケン

ス（Rapid WGS）により検査時間も60日から14日
に短縮できた（図15）。

（2）全ゲノム検査の๔とᖁᥥ
　全ゲノム検査は、広な遺伝子変異を特定でき

る手段として、希少疾患の早期発見や治療開始を

可能にする方法の一つである。

日本では重症新生児へのゲノム診断の医療実装

を目指した研究「重症新生児に対する迅速なゲノム

診断の医療実装に関する研究開発（Priority-i）」が
日本医療研究開発機構（AMED）事業として進めら

れている（2.3にて詳ᛲ）。しかし、現時点で、保険適

用や診療報酬のѩはᢡ定的である。ࢇᒯやサイエ

ンスの進رにより、全ゲノム検査は実施可能ではあ

るが、政策として医療経済性のȇ面も考ࠝし対象疾

患を選定している英国とは異なり、日本では研究段

“拡大ছຢɓスクḇーᷦᷝᶢᶣᰝ患者ḏᷜの

ᘑᗾࢢᶙ๔の̽ʭဨᷟᷥۦḭḞḀ検査

ุᶙ大᷊᷄ĄᶙḌとᶣދḲᶙᰝ検査ᘑと

ᡸ連œŰᘑṋ᷐Ḍとᷟᶺᷟᶺͧḕᶲ”

ɇছຢɓဘᡧ

図14 新生児マススクリーニングの日米௳ᚪ

出典：þዬѦౄœয本᷎ḜḜ᷋ḇᵩᷦᷝᶢֵž, Health Resources and Services Administration, Recommended Uniform Screening Panel

検査のᗾ担がᚨく、治療可能で、かつ६置すれば

ᣅטをܜき起こすような疾患を選定

RUSPが患者会からの要ਲも受けながら疾患を

選定。̛ 的なスクリーニングを推進しているࢸ

新生児マススクリーニングにᷮᶿる対ᗪ疾患ॿ 疾患定の考ᶑঝ

20

64

日本の新生児マススクリーニングの対ᗪ疾患ᶙჾ国と௳ᚪḕḡ少なᶲ
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重症複合免疫不全症（SCID）の2疾患を対象に加え

ることを検討するための実証事業が進められてい

る16。さらに、有ȼの拡大新生児スクリーニング検

査があり、新生児マススクリーニング検査が対象

としていない疾患の早期診断にめて有効であ

る。しかしながら実施ุは、最も多く実施されてい

る疾患でも、38都道府県であり、わずかな指定都市
でのみ実施されている（都道府県レベルでは実施

されていない）疾患もある17。

　実施ุが低い主な原因は、認知度の低さと、費用

の一部を公費助成する自治体がᢡられていること

と考えられる。アンケート調査では、一般生活者の

8割、遺伝性疾患当事者や家族の6割が「拡大新生児
スクリーニング検査で新生児マススクリーニング

検査に含まれない疾患を調べられることを初めて

知った」と回Ⴈしている18。また、検査費用の自ڠᗾ

担が5̷～1万数̷円と大きく19、2024年1月31日現

在、公費助成を行う自治体は全国で5つにᢡられて

ᖁᥥ1. 新生児ਵのスクリーニングᶙᢡ定༭でᵵる
　新生児期の希少疾患では、新生児マススクリー

ニング検査と全ゲノム検査が診断ラグ短縮の重要

な役割を果たしている。以下では日本と౸外の現

状、日本の課題について検討する。

（1）新生児マススクリーニングのᖁᥥ
新生児マススクリーニング検査は、生後5～7日

の新生児を対象に行われる。     

　日本では公費で受けられるためほᶃ100%の実施
ุであるが、対象疾患は2025年3月現在、20疾患に

とどまる15（図14）。現在、脊髄性筋萎縮症（SMA）と

断を早期に実施することで約3.8ȴ円（約250万ド
ル）の医療費ˉ減を実現した。この取り組みは、そ

の後ほかの州にもر開されており、全ゲノム検査

の費用対効果の実証例として目されている23。

いる20。Ś後、Ђ発活動や、公費助成の対象となる疾

患の基準明確化や費用対効果のエビデンス構築に

より、拡大新生児スクリーニング検査を拡ɉするƖ

ҁは大きい。

一方、米国では、2025年3月現在、64の疾患が新生
児マススクリーニングの対象となっている21（図

14）。また、疾患の選定にあたっては、ઈᚡ性があ

り、Recommended Uniform Screening Panel
（RUSP）が患者会からの要ਲも受けながら疾患を

選定している。

　カリフォルニア州の178名の重症新生児に対し

て迅速全ゲノム検査を行うプロジェクトである

「Project Baby Bear」では、集中治療室にいる重症
新生児に対し全ゲノム検査を実施し希少疾患の診

階にとどまっている。少なくとも重症度の高い疾患

や早期介入により進行をらせられる可能性のあ

る疾患については、新生児期の全ゲノム検査を導入

することなどを検討するƖҁがある。

　米国では、新生児への全ゲノム検査の新しい取

り組みとして遺伝性疾患の早期診断を目的とした

「BeginNGS」というプロジェクトがある22。次世代

シークエンシングを用いた遺伝子検査を新生児に

行うことで、当初ߦ定したよりも3〜5Ǟの有病ุ

が確認された。治療法がすでに存在している400以
上の疾患についての検査であり、早期治療へも導

くことができる。また、ラ᷻ッド全ゲノムシーケン

ス（Rapid WGS）により検査時間も60日から14日
に短縮できた（図15）。

（2）全ゲノム検査の๔とᖁᥥ
　全ゲノム検査は、広な遺伝子変異を特定でき

る手段として、希少疾患の早期発見や治療開始を

可能にする方法の一つである。

日本では重症新生児へのゲノム診断の医療実装

を目指した研究「重症新生児に対する迅速なゲノム

診断の医療実装に関する研究開発（Priority-i）」が
日本医療研究開発機構（AMED）事業として進めら

れている（2.3にて詳ᛲ）。しかし、現時点で、保険適

用や診療報酬のѩはᢡ定的である。ࢇᒯやサイエ

ンスの進رにより、全ゲノム検査は実施可能ではあ

るが、政策として医療経済性のȇ面も考ࠝし対象疾

患を選定している英国とは異なり、日本では研究段

英国では、2015年から保健・社会福祉省（DHSC）
直下のGenomics Englandによる大規୨なUK10万
人ゲノムプロジェクトが始まっている。本プロ

ジェクトは、ゲノム医療を日常医療の一部にする、

世界最大のゲノムデータを構築する、現在・将来の

患者の治療方法を得る、という目標のもと実行さ

れ、臨床における全ゲノム検査の実現可能性とベ

ネフィットを明確にした。国民保健サービス

（NHS）が規定するリストでは単一遺伝子疾患の可
能性が高い急性疾患児などについて、全ゲノム検

査が推Իされ保険適用されている24,25。実際にプロ

ジェクトに参加した患者の25％が新たに診断さ

れ、そのうち14％は従来の方法では発見できな

かった疾患の確定診断が可能となった。また、3つ
の新たな原因遺伝子が特定され、580以上の研究プ
ロジェクトが進行中かつ、165以上のᖎ文が発ᒸさ
れるという実ᆹが出ている。さらに次の段階とし

て2024年からは10万新生児プログラムが始動して
いる。このプログラムでは、疾患の有無にかかわら

ず、参加医療機関で生まれた新生児に対し全ゲノ

ム検査を行い、出生直後に治療可能な遺伝性の希

少疾患を発見することを目的にしている。早期に

介入でき、新生児のゲノムを長期に保存すること

の利点・リスクも調査しながら、成長後に発症した

場合に保存データを基に再解析することも視野に

入れている（図16）。

図15 BeginNGS・Project Baby Bear

新生児ਵに400ūĄの疾患ṋ対ᗪとḕḞᛥᜍ全ゲノム検査ṋ行Ḳ᷇とでᰝ
ਵ診断•ਵśɚᶙΆኀに

診断可能疾患数

主体：Rady Children's Institute for Genomic Medicine (RCIGM)
協賛：Alexion、Amgen、Sanofi、Ultrageyxなどの̶数社の製薬企業などがFounding members
　　 として提携。2021年よりコンソーシアムを設立しプロトタイプを構築。
　　 その後対象疾患を拡大しており、Ś後さらなるスケールの拡大を目指している

BeginNGS

BeginNGSのパイロット試験では、
定の3〜5Ǟの診断ุで患者が見つかったߦ

ᤢ新的ࢇᒯにより迅速

性（60日ᱩ14日）と正確

性のđ立を実現し、産学

の連携により10Ǟ以

上（35ᱩ400）の疾患の

検査を可能とした

RCIGMは2018年にカリフォルニア州と
Project Baby Bearを実施しており、
集中治療室の178人の重症新生児にWGSを実施
43％の診断ุ、約250万ドルの医療費ˉ減を実現1960’s 2021 2024

స療法ᶙすでに֬ѿḕḡᶲる

400ūĄの疾患ṋ14日で診断Άኀ
ॿ༩の疾患ṋRapid WGSでスクリーニング
する᷇とでᰝԕ᷊の患者ṋ診断する᷇とᶙΆኀ

BeginNGS

従来の新生児
マススクリーニング

>400

351

出典：RCIGMウェブサイトṋҴᷥƙ࡙
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　成人も含めたゲノム検査全般の体制に目を向け

ると、日本のゲノム解析症例数は英国及び米国に

௳べるとれている。また予算入額も米国と大

きなڟがある（図17）。加えて米国では、Ǳ๗的及び

法的な問題に対応するため遺伝情報の管๗に関す

る法律が整備され、ガイドラインに基づいた適切

な運用が行われている。

　また、患者と家族が遺伝的リスクを正しく๗解

し心๗的サポートを受けるためには、遺伝情報や

社会の支援体制などを含む୍々な情報提供を適切

に行い、心๗的、社会的サポ－トを行う遺伝カウン

セラーの存在が不可である。遺伝カウンセラー

の数は、米国では人ͼ100万人あたり約10名、英国

では約4名いるが、日本では約3名となっている（図
18）。こうした人的資の不足は、ゲノム医療の৬

及と適切な遺伝情報の提供が広がらない要因と

なっており、Ś後の課題として早急な対策がఌめ

られる。

対象：希少疾患患者・家族、がん患者

目的：ゲノム医療を日常医療の一部にする、世界最大のゲノムデータ基盤を作る、

  現在・将来の患者の治療方針を得る

結果：

・このプロジェクトを通じて臨床における全ゲノム検査の実現可能性とベネフィットがされた

・遺伝性疾患が疑われる外来小児患者の診断において、第一選として全ゲノム検査を実施する

ことは、QALYあたり3〜5万ポンドのᢃ値
・ほかの検査と௳ᚪして、費用対効果が高いことがされた

・患者のうち25%に新たに診断がついた
・そのうち14%は従来の方法では見されていた疾患の確定診断ができた

新Ḟな診断
ṋݜḞ患者

新Ḟに特定ḕḞ
͝ѥᝀƀ֦

進行ĕの関連
᷿ロジェクトॿ

・新たに3疾患の原因遺伝子を特定した
　（原発性リンパኜ、Loeys-Dietz症候群、ˬ 性遺伝性先天性ቍᔝᣅט）

・遺伝子と疾患の関連性とエビデンスの強さは公開プラットフォームでᢾ時ਛ新

・2,600名ᙋの研究者がデータを活用し、580以上の研究プロジェクトが進行中
・165以上のᖎ文を発ᒸ

ጬ国でᶣԚᔘ୨なゲノム解析によḆᰝ希少疾患の͝ѥᝀƀ֦ᶙ特定ḏḃḡᶲる

主体：Genomics England Limited、保健・社会福祉省直下の国営企業
予算：350ȴ円相当（2022〜2025年度）
Ĺ次利用：産業利用を目的としたDiscovery Forumを組成

企業は利用料を支ࡹうことで全てのゲノム・臨床情報にŭߦデスクトップで

リᷗートアクセス可。患者の研究参加の同意や臨床試験設計も含めサポート

ᰆ UK10āœゲノム᷿ロジェクトۏ2015

25%

580+

᷽ンドのᢃǫ

QALYᵵḞḆ

3~5ā

3疾患

対象：参加医療機関で生まれた新生児（疾患の発症の有無を問わない）

目的：

・出生直後に治療可能な希少遺伝性疾患を発見し、より早期に介入

・新生児のゲノムを長期に保存することの利点・リスクを調査

（成長後に発症した場合、保存データを基に再解析することも見ᛡむ）

・ゲノムデータ基盤を拡ɉする

ᰆۏ2024 10ā新生児᷿ログラム

図16 英国におけるゲノムプロジェクト（Genomics England）

出典： Genomics EnglandɟᡮߓӄᰝNurchis, M.C. et al. Bayesian cost-effectiveness analysis of Whole genome sequencing versus Whole exome sequencing 
in a pediatric population with suspected genetic disorders. Eur J Health Econ 25, 999–1011（2024）. https://doi.org/10.1007/s10198-023-01644-0

Genomics 
England
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図17 日本、英国、米国の主な全ゲノム解析事業の症例数及び予算額

解析Ʃॿ

「全ゲノム解析等

実行計画2022」による
がん及び難病患者の

全ゲノム解析

2024年10月時点

UK Biobank's
Whole Genome

Sequencing data

2023年11月時点

500,000

29,000

All of Us
Research Program

2023年4月時点

790,000

ゲノム解析ĸତĵႼ

厚生労働省2022〜2024年
がん・難病に関わる

全ゲノム解析関連の

当初予算及び補正予算

UK Biobankの
2004年〜2022年の
プロジェクト費

473ȴɫ703ȴɫȴɫ

All of Us
Research Programの

2019〜2023年
Funding総額

3,800ȴɫ

出典：͜ ຢ˵Ƞཝ 第11回ᶜᷩᷚ医療Ҵ本ᔷັWG資料（20253ۏਨ25য）c ᷩᷚ医療টႩᷥᡸḛḌҴ本༭ᷟᔷ （ັ）ᰝ͜ ຢ˵ȠཝĵႼᰝ

UK Biobank websiteᰝAll of Us Research Hub

日本のゲノム解析ᶙ進ᷜでᶲなᶲ๔

ゲノム医療推進法でڟ別へ

の適切な対応の確保が明記

されているが、具体的な防

策やᇷˈ規定はない

英国一般データ保護規制で

個人情報の取りࢁいをͧפ

に規定。遺伝情報に基づくڟ

別をした法規制はない

全ゲノム検査の医療経済性

が実証されておらず、政策

決定につながっていない。

実施中の全ゲノム解析等実

行計画2022の目標の一つ

は「エビデンスが得られた

ものにおける将来的な保険

適用」である

10万ゲノムプロジェクトを
通じて集積したデータで医

療経済性をᕗƵしたエビデ

ンスを構築

エビデンスが複数構築され

ており、個別化医療へ活用

されている

医療保険の携行性とᘆŲに

関する法律（HIPAA）により
個人情報がׂられながらも

研究やϿ業目的でのデータ

活用が行われており、また、

遺伝情報ڟ別法（GINA）
で遺伝情報に基づくڟ別を

明確にしている

日本でᶣ全ゲノム検査ᶙ৬ͮするກӝᶙঁḭḡᶲなᶲ

主な全ゲノム解析

ĸତの進ࣚとĵႼ

ǋᢵ用

別対Ⴉڟ

現
況

普
及
に
必
要
な
要
素

ǋᢵ用Ԓ

的がん遺伝子パネル検ࢸ̛

査は2019年より保険適用

医療ᅙಭ᷑リḯトᶙᵵると

ʸ断ḏḃḞ疾患に対ḕḡ

ǋᢵ診療となḭḡᶲる

ǋᢵ者によḭḡᶣ

用ḏḃる᷀ースᷖᵵる

2.9āœ/703ȴɫ 50āœ/473ȴɫ

ᄵ3Η/œͼ100āœ
（約400名）

ᄵ4Η/œͼ100āœ
（約300名）

ᄵ10Η/œͼ100āœ
（約3,500名）

79āœ/3,800ȴɫ

ईƲƒˀのঁȒ
（ᝀƀᶻḳンセラーॿ）

医療ᅙಭ性のᕗƵ
（エᶂデンスのඎ）

出典：য本ᕯᝀƀᶻウᷝḓḁᵩ͂ž;ᶒ᷅Ḝ᷷ᵩトイᷝḟᶂṣᵩ, The genetic counsellor role in the United Kingdom. European Journal of Human Genetics, 31, 13–15
https://www.nature.com/articles/s41431-022-01212-9, U.S. bureau of labor statistics, Genetic counselors

図18 日本、英国、米国の全ゲノム検査の現況と৬及に必要な要素



16

ける経済的インセンティブがܩい（図20-1）、診断

ḫールのᄜ度向上や費用対効果がされず医師の

受け入れに࢜感がある（図20-2）、診療ガイドラ

インなどに組みᛡまれていない（図20-3）、といっ

た課題が࣊げられる。

AIなどの·頭により診断サポートࢇᒯはここ数

年で大きく進رしているものの、日本において

SaMDが広く৬及し、希少疾患の早期診断にᘀ献す
るには、Ƴඐとして前ᛲの課題の解決が必要である。

ᖁᥥ2. ᤛᡨ医ᶙ希少疾患ṋᔗᜤᶟḕḡḕ᷍Ḳ
　非専門医が希少疾患患者を診察する機会はᢡら

れており、「月に1人以上の希少疾患患者」を診る医

師は14%にとどまる26。このような状況で、患者が

体調に異変を感じた際に最初に受診することが多

いかかりつけ医にとって、全ての希少疾患の多୍

な症状や病態をࢌऍすることは現実的ではなく、

迅速かつ正確に診断をつけることはめて難し

い。実際に希少疾患は、その症状の多୍性から、よ

り一般的な疾患と間違われやすい。CRAによる日

本の希少疾患患者へのアンケート調査では59％の
患者でᕹ診の経験があった。具体的な例を࣊げる

と、トランスサイレチン型心アミロイドーシス

（ATTR-CM）は心不全や不整ኅといった初期症状

から、加齢やほかの心血管疾患とᡖ別が難しく診

断がれることがある。低ホスファターゼ症

（HPP）は骨のኃܩ性から骨ᄊᨇ症と、筋力低下や

労感から慢性労症候群とಥ同される場合があ

る28。

診断をサポートするデジタルḫールの৬及は、

希少疾患患者を見さない取り組みの一つにな

り得る。近年のテクノロジーの進ைにƃい、AIや
デジタルを活用した診断支援を行うプログラム

医療機器（SaMD）の開発・ࢆ認事例がӠえてい

る。国内では、希少疾患向けではないがオリンパ

ス社の「EndoBRAIN®」は内視ᠾ画ȡを解析し、大

腸病変の病๗診断を支援するほか、アイリス社の

「nodoca®」はϘ頭画ȡと問診情報を組み合わせ、

インフルエンザの診断を補助している。また、౸外

では希少疾患領域のSaMDとして、FDNA社の

「Face2Gene」は患者のᥩの特徴から希少な遺伝性
疾患の可能性をʸ断し、InVision社の「EchoAI」は
心エコー検査データからATTR-CMの高リスク患

者のスクリーニングを支援するなど、AIࢇᒯの臨

床応用が進んでいる（図19）。

　しかし、日本におけるSaMDの৬及は౸外に௳べ
るとれている。SaMDの米国市場規୨は約1.3Ɋ
円（約84ȴドル）とされるが、日本では約1,350ȴ円
（約9ȴドル）にとどまる29。日本においてSaMDの
৬及が進まないተ৭としては、日本市場導入にお

KORBATO SCAN©/株式会社᷈ルᵾトヘルス

EndoBRAIN®/オリン᷷ス株式会社

90%
心中ᢿख症
の検出感度

96%
大腸病変の検出
における感度

5āœ
累計患者数

（2024年3月）

AIを活用し、心ᣲ図のデータから

特に自ᔝ症状の少ない心疾患を高

ᄜ度に検出できる。心中ᢿख

症を医師のǞ近い感度で検出可能

（医師は約50%）

内視ᠾで得られた大腸病変の画ȡ

を解析し、医師による病๗診断予

ುを支援。リアルタイムで切除す

べき病変か経過観察して良い病変

かを識別することが可能

nodoca®/アイリス株式会社
Ϙ頭画ȡと問診情報を分析し、イ

ンフルエンザの可能性を診断する

AIट載のḫール。2022年より保険

適用されており（305点）、2024年3
月現在、1,000をᙋえる医療機関

へ導入

Face2Gene/FDNA

AI診断ᓟˮアルᶠリṯム/UCSFᰝUCLA

64%
ᥩの特徴から
遺伝子的変異型

を特定

71%
アルᶠリズムで
ᕹ診患者を

早期に特定可能

82%
心アミロイ
ドーシス
སᢶ性ุ

AIを活用し、患者のᥩの特徴から

希少遺伝疾患を特定することがで

きる。ᷬ ーᷠン症候群の診断にあ

たり、64%の確ุで正しく遺伝子

的変異型をᥩの特徴から特定

急性肝性ポルフィリン症(AHP)は
診断まで平均15年かかる。診断ラグ
を解౽するために、UCSFとUCLA
の研究者らは、ᣲ子医療情報を分析

して、リスクがある患者にフラグを

立てる予ುアルᶠリズムを開発

EchoAI/InVision
心エコー検査の一般的なデータを

用いて、機学ማを活用し、心アミ

ロイドーシスの疑いが高い患者を

特定する方法を研究している。感度

は82%、特異度は73%

図19 AI診断支援ḫールの例

୍üなAI診断支援ḫールᶙ༦ӅḕḪḪᵵる
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ける経済的インセンティブがܩい（図20-1）、診断

ḫールのᄜ度向上や費用対効果がされず医師の

受け入れに࢜感がある（図20-2）、診療ガイドラ

インなどに組みᛡまれていない（図20-3）、といっ

た課題が࣊げられる。

AIなどの·頭により診断サポートࢇᒯはここ数

年で大きく進رしているものの、日本において

SaMDが広く৬及し、希少疾患の早期診断にᘀ献す
るには、Ƴඐとして前ᛲの課題の解決が必要である。

ᖁᥥ2. ᤛᡨ医ᶙ希少疾患ṋᔗᜤᶟḕḡḕ᷍Ḳ
　非専門医が希少疾患患者を診察する機会はᢡら

れており、「月に1人以上の希少疾患患者」を診る医

師は14%にとどまる26。このような状況で、患者が

体調に異変を感じた際に最初に受診することが多

いかかりつけ医にとって、全ての希少疾患の多୍

な症状や病態をࢌऍすることは現実的ではなく、

迅速かつ正確に診断をつけることはめて難し

い。実際に希少疾患は、その症状の多୍性から、よ

り一般的な疾患と間違われやすい。CRAによる日

本の希少疾患患者へのアンケート調査では59％の
患者でᕹ診の経験があった。具体的な例を࣊げる

と、トランスサイレチン型心アミロイドーシス

（ATTR-CM）は心不全や不整ኅといった初期症状

から、加齢やほかの心血管疾患とᡖ別が難しく診

断がれることがある。低ホスファターゼ症

（HPP）は骨のኃܩ性から骨ᄊᨇ症と、筋力低下や

労感から慢性労症候群とಥ同される場合があ

る28。

診断をサポートするデジタルḫールの৬及は、

希少疾患患者を見さない取り組みの一つにな

り得る。近年のテクノロジーの進ைにƃい、AIや
デジタルを活用した診断支援を行うプログラム

医療機器（SaMD）の開発・ࢆ認事例がӠえてい

る。国内では、希少疾患向けではないがオリンパ

ス社の「EndoBRAIN®」は内視ᠾ画ȡを解析し、大

腸病変の病๗診断を支援するほか、アイリス社の

「nodoca®」はϘ頭画ȡと問診情報を組み合わせ、

インフルエンザの診断を補助している。また、౸外

では希少疾患領域のSaMDとして、FDNA社の

「Face2Gene」は患者のᥩの特徴から希少な遺伝性
疾患の可能性をʸ断し、InVision社の「EchoAI」は
心エコー検査データからATTR-CMの高リスク患

者のスクリーニングを支援するなど、AIࢇᒯの臨

床応用が進んでいる（図19）。

　しかし、日本におけるSaMDの৬及は౸外に௳べ
るとれている。SaMDの米国市場規୨は約1.3Ɋ
円（約84ȴドル）とされるが、日本では約1,350ȴ円
（約9ȴドル）にとどまる29。日本においてSaMDの
৬及が進まないተ৭としては、日本市場導入にお

যᷥᷮᶿḌ

診༑ӄ˫ႼʹݜಭᷓのSaMD
（認数は132件。内、AI機能付きは18件ࢆ）

認制度自体はかなり良くなりつつあࢆ

る。一方で診療報酬加算を含めた収益

ᷗデルの構築が難しく৬及に至らな

い。国内で臨床試験を組んだり、学会な

どのステークホルダーをᄺ得させるた

めに資ឞを入してもࣳ算が合わないSaMD領域
エキスパート

診療報˫Ⴜのĵᔗ性ᶙƎ᷊ᰝ

ᡮ༥᷈ストとᔗ合Ṁなᶲ

希少疾患に特̣ḕḞ診断ḫール関連の

ᖎ文ॿᶙ少な᷊ᰝ

ྡ၍ᡮ༥の対ᗪとḕḡ関ݭᶙƎᶲ

209

7524

図20-1 SaMDが日本で৬及しないተ৭᭴

ᡲۏ患෭化診断ツールᡸ連ᖎইॿཙᛧ10ؑڭ

SaMDᶙ日本で৬ͮḕなᶲተ৭᭴
ᅙಭ༭インセンティᶆᶙܩᶲ

ᕍ療ӄ˫ႼʹݜಭᷓᷨSaMDŰॿ：ᵶḄ᷋Ḗᷯᷝᖅᵿ（ັȡᕍঙᰛᔯ੫ႠᷥᡸᜑḛḌSaMDᓫϛॿ）
ᕯॿ：JIRA, DATA BOOK 2024ࢆ ѪᒸᶉᔗḌັȡ医療ḖḜḢᷚຣତ ʹᅀ2
（https://www.jira-net.or.jp/publishing/files/databook/2024/databook2024_P11.pdf）
AIኀţ᷄ࢆᕯॿ：MEDIC, ᶊṫḟḍṋ౦ḕḞ᷿Ḋᶢḁᷚ医療фᷥᡸḛḌ̂Λᖅઘ ĕᡲӄβਞ（ɟᡮෞᰝ202112ۏਨ28য）
（https://www.med-device.jp/pdf/2022/20220527-4.pdf）ᰝᖎইॿ：Web of ScienceṋҴᷥƙ࡙

3Ű
2024年時点

7~11%

出典：ᕍঙᓟˮAIᷨʻ ：ุႅ ą۬ێᯠ医療๔ӅᷥᷮᶿḌ医療 AIᷨ؏ɚఽᷨࢌऍᰝͮ ᶁ؏ɚᷥΛᶿḞᖁᥥᷨᔯఞႩᷨଇᔺᷨḞ᷐ᷨྡ၍ᯡ

AI医療фṋ؏ɚḕᷟᶲ๗ຫ：যᅙḇサᵩḥᯠ医療ߓӄḖḜḢᷚ؏ɚఽᖅઘ（20233ۏਨ）ᯡ, https://service.nikkei-r.co.jp/report/healthcare_id191
（N=1,613ᰝAI医療фṋᯠ؏ɚḕḡᶲᷟᶲᯡḧ回ႨḕḞΑ医療ᡸᷨᘰᘏᡸćሬ 回Ⴈ᥍བྷᷨḲḤ˚ΒĄƍᷨ1ᰝ2ᰝ4ƍṋᄅ）

図20-2 SaMDが日本で৬及しないተ৭᭵

診断ᓟˮAIのʻ用ุ

SaMDᶙ日本で৬ͮḕなᶲተ৭᭵
ḫールのベᷣフィḯトᶙḏḃṮ医ڵのߺ࢜ᶙᵵる

52.8%

24.8%

22.7%

ᘑ用対˷੯ᶙ分ᶺḀなᶲ

ᘑ用対˷੯ᶙጂ᷊なᶲ

ʻ用シーンのイ᷑ージᶙṀᶺなᶲ

AI医療фṋ؏ɚḕなᶲ๗ຫ
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院間、診療科間の紹介や相談の連携が不̶分な都

道府県も存在している。実際、非専門医の約3人に1
人は、相談・連携できる専門医やネットワークがな

いという実態がある30。また、小児慢性特定疾病や

指定難病の小児患者が成人後も適切な医療を受け

られるよう支援する移行期医療支援センターの数

が少ない31ことも課題である。

　適切な施設を特定したとしても、専門医と非専

門医の相ļ๗解やǍᥡ関係が構築されていないた

めにタイムリーな紹介ができない場合もある。

ᖁᥥ3. 患者ᶙᡨ医/ᡨ関によるʮな診療
にアクセスで᷄なᶲ

　非専門医が希少疾患の可能性に気付けたとして

も、適切な専門医へ紹介できないという課題も存

在する。「難病の患者に対する医療等の総合的な推

進を図るための基本的な方針（難病対策基本方

針）」に基づき、2018年より、各都道府県に希少疾患
診療の中心的な役割を担う難病診療連携拠点病

院、難病診療分野別拠点病院、難病医療協力病院を

設置し医療提供体制の整備が進められている。し

かし、指定される施設の数や具体的な連携体制は

都道府県によってڟが認められ、現状、診療所と病

“যᶣᶊーḟʹ᷈ᷥݜスḨᶙᶺᶺḌᰠAIア
ルᶠḇṯᷚᷥᔯᶊーḟṋƙḌḞ᷐ᷥᷖ

医ڵのœŰᘑᶙᶺᶺḌᰠþঝᶉ診༑ӄᶣ

ţ᷄ᶏḀᶲḞ᷐ᰝࣳ ႼᶙΒṀᷟᶲ”

ັȡ診断AIのĸତᡮ発ᅙ᧓者

“যᶉᶣ医༑ݛĸ者のତ̅˷ุ化ᷥḕ

ḡ診༑ӄᶙţ᷊のᶣᣩḕᶲᰠ̈́ ᷟḌښॿ

ˉವᶇᶿᶉᶣ᷊ᷟᰝ患者のアḳḨᶻᷚṋਦ

大化ᶉ᷄ḌᰝとᶲḲᶒᶂᶊᷝスṋḛݮᔑ

ᶙᵵḌᰠḘのḞ᷐ᷥᷖḢクᷩḊṫーᶎḇᶆ

ᷝᶉᶣ᷊ᷟᰝ患者Ṏ医༑ݛĸ者の᷹ᶳ᷽ᷝ

ᶳᷝḨṋᙉൻᷥAIツールṋᕇᔷḕᰝḘḃṋ
ᕏুḛḌᶒᶂᶊᷝスṋେḕᷟᶿḃᵽᷟḀ

ᷟᶲ”

ັȡ診断AIのĸତᡮ発ᅙ᧓者

“ᤛ専門医のĕᷥᶣᰝᣩのྖᗃᶙ̶ʭᶉᶣ

ᷟᶲ医֬ᷖڵѿḕᰝの͝ѥᶙʭᶺḀᷟ

᷊ḡᷖ患者ḏᷜṋ専門医Ṏ専門ᡸᷥᅏś

ḕᷟᶲțΛᷖᔗḀḃḌ”

ᣩࢶൻᢧの専門医

“ᣩ連携ࢶൻᢧᶣḞ᷊ḏᷜᵵḌᶙᰝ患

ᶟとᷥᅔ࡙ḏḃḡᷮḀṮᰝ専門医ᶙᶍ᷇ᷥ

ᶲḌᶺᶙᔗᶑ᷊ᷥᶲᰠǝüの患者ѦƒᶙḘ

ḃṬḃᷥ患のěᔑᷯ᷻ᷦᷯᷝḇーᶈーと

ዎě༭ᷥ連携ḕḡᰝǝœ༭ᷟᷣḯḨṁーク

ᷥᷟḆṎḛᶲᰠᷯ ールṫṓ᷷ᷝᶉ患ʭល

ᶟとᷥࢶൻṋু࿈ᷥḛḌ᷇とᶉḘḃṬḃの

ൻᶙ患ʭលᶟとᷥ患者žとのᷣḯḨࢶ

ṁークṋƙḆᰝḄṫスḨḇṋେḛḌᷟ

ᶍᰝᶊーḟ/患者ṋᣛᄵᶉ᷄ḌṖḲᷥḛᵿ

᷄ᶉᵵḌ”

ɇ͜ຢ˵Ƞཝ ᡧؤ

日本の主な診療ガイドライン

などにSaMDの利用が
組みᛡまれている事例はない

（2024年11月現在）

複数の疾患において

AI診断ḫールの使用に関する
ガイダンスが発出されている

・ॳ急における骨の特定

・脳̀中

・ቾ部CTスキṓンにおける
肺結の検出・ು定 など

ᄣأ病網膜症の

スクリーニングにおける

AIḫールの活用について
米国ᄣأ病学会の

ガイドラインで推Ի

出典：NICEウェブサイトᰝჾѭᄣأֵžウェブサイト

図20-3 SaMDが日本で৬及しないተ৭᭶

SaMDᶙ日本で৬ͮḕなᶲተ৭᭶
診療ᶚイドラインṎম֬のワークフローにᅔᷓᛡ᷍ḃḡᶲなᶲ
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　例えば、ATTR-CMでは、全国に202名の専門医が
おり、また、126の治療施設があるものの32、各都道

府県に一つဨ度の専門診療科しか存在せず、患者

は治療のために長時間の移動や家族の介助といっ

た大きなᗾ担を強いられている。この課題を解決

するため、診療報酬上のᕗƵが新設されている。

2020年度には診断を目的としたᜱᢿ連携診療が導
入され33、2024年度には指定難病患者への治療を目
的としたᜱᢿ連携診療料がᕗƵ対象となった34。

　一方、米国には患者代ᒸ組織である米国希少疾

病協議会（NORD）が認定する希少疾患専門の医療

機関が40以上存在し、希少疾患診療のCenter of 
Excellence（CoE）として機能している。これらの

CoEは、幅広い希少疾患に対応可能な医療体制を

整え、診断と治療にᄜ通した医療チームが連携し

て患者を支援している。

ᖁᥥ4. ᖁᥥ解ఞに患者のԂᶙ᷄ةに᷊ᶲ
　希少疾患の診断ラグ/診断ロスを解౽し、ᵻ ルス

エクイティを実現させるには、患者自身や家族も

課題の解決に主体的に関わり、より良い環ӝに向

けて活動を推進することが不可であり、患者団

体はその重要な活動母体の一つである。希少疾患

では、患者団体が存在しないまたは存在しても非

常に規୨が小さいケースが多いため、疾患ごとの

患者団体ではなく、希少疾患全体を代ᒸする組織

の存在が重要である。

　日本では、希少疾患を代ᒸする組織として一般社

団法人日本難病・疾病団体協議会（JPA）や認定

NPO法人難病のこども支援全国ネットワークなど
があり、厚生労働省の審議会などに委員として参加

し意見をᛲべたり、国会請ᥬ活動などを行ったりす

ることで、希少疾患・難病政策の改Ѝに大きなᘀ献

をしている。しかし、活動資ឞや専従スタッフを̶

分に確保することは難しく、活動ѩもᢡ定的であ

る。また、đ団体を中心に毎年難病・慢性疾患全国

フォーラムが開催されているが、時間も̽日と短

く、医療従事者の参加もᢡられるため、医療課題に

ついてのಡい議ᖎは̶分にはされていない。

米国のNORDの活動ѩは、政策提言、患者・患者
団体支援、医療支援、研究推進（患者レジストリ、治

験支援、研究助成など）、社会Ђ発と多ؾにわたって

いる。また、患者団体、研究者、臨床医、製薬企業、バ

イオテック企業、政府関係者など希少疾患の関係者

1,000名近くが参加するNORD Breakthrough 
Summitを毎年数日間にわたって開催し、希少疾患
の医療課題に取り組むための議ᖎの場を提供して

いる。このように、NORDは患者主導の課題解決を

実現しており、その年間収入は約99ȴ円にものᶃ

る（図21）。

・難病の日イベント

・難病・慢性疾患全国フォーラム

・ Rare Disease Day event
・ EURORDIS Membership Meeting
   200名をᙋえる患者、患者団体、
   政府関係者が参加

・Breakthrough Summit
  数日間にわたり開催され、
  患者団体、研究者、企業、
  政府関係者など1,000名近くが参加

主な患者ѦƒのۏᡲͲɚ（ȴɫ） 主なイベント

ᄵ0.5

ᄵ99

ᄵ11.5

出典： JPAᰝEURORDISᰝNORDΑѦƒᷨウェブサイトṋҴᷥƙ࡙

図21 日本、欧州、米国の主な患者団体の年間収入と主なイベント

日本でᶣԚᔘ୨な希少疾患Ђ༥活̂ᶙで᷄ḡᶲなᶲ

JPA

NORD

EURORDIS
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　今後は日本においても患者が政策や医療の意思

決定に積極的に関与するとともに、実際に患者の

声を政策に反映させる仕組みの実装とその成功例

などの公表を進めることが求められる。

　

　前項4つの課題に対する解決のカギとなる5つの
視点がある。近年、飛躍的に進歩したサイエンスや

テクノロジーを基にした取り組みをさらに発展さ

せ、課題解決を促進することが望まれる。

視点1. 新生児期における早期診断の有用性と
医療経済性などの評価、及び社会的認知の拡大

　全ゲノム検査が希少疾患の早期診断・治療開始

に有用なことや、医療経済的にメリットをもたら

すことを広く社会に発信する。そのためには、検査

の実施体制、患者に検査結果を提供する体制（遺伝

カウンセラーなど）を十分に整備した上で、新生児

マススクリーニング検査や全ゲノム検査を普及さ

せる。

視点2. AI診断支援ツール（SaMDなど）の
エビデンス構築と普及

　診断・治療をサポートするAI技術（SaMDなど）に
ついて、診断率向上や患者のアウトカム改善につ

いてエビデンスを構築し、広く普及させる。医療従

事者に対する理解促進と診療ガイドラインへの組

み込みも検討すべきと考える。

視点3. CoEの構築とオンライン診療の活用

　希少疾患の分野ごとにCoEを整備し、専門医が

どの医療機関にいるかを公知することで、非専門

医から専門医へのスムーズな紹介を推進する。ま

た、オンライン診療の普及を進め、患者がCoEへ容

易にアクセスできる仕組みを作る。

視点4. 患者データの連携・統合による
診断法・検査系開発の促進

　希少疾患は患者数が少ないために患者データの

規模が小さく、また、データの連携・統合がないこ

とが、希少疾患の診断法や検査系開発の研究を妨

げている。受診歴やライフログなどのPersonal 
Health Record（PHR）といったデータを収集し、

電子カルテなどの医療情報を補完する。

視点5. 患者団体の役割強化と政策参画の促進

　課題解決には、当事者である患者の意見を取り

入れることが重要であるが、患者団体から、希少疾

患に関する情報発信や患者データの提供、医療従

事者や行政への課題の提言が十分に行える環境が

整っていない。患者団体が情報を入手しやすく、科

学的な取り組みや政策立案に参画できるように

し、希少疾患患者の視点が施策や法改正に反映さ

れるようにする。

　これら5つの視点それぞれにおいて、具体的には

以下のような取り組みが進んでいる。

視点1への取り組み①
新生児マススクリーニング検査の対象拡大

　新生児マススクリーニング検査は、対象疾患が

2014年の6疾患から現在は20疾患に拡大している。
さらに、SMAやSCIDの追加を検討するため、国の

研究班及び各自治体が実証事業を実施している。

視点1への取り組み②
指定難病に対するゲノム検査、

重症新生児に対する全ゲノム検査

　健常児を対象とする新生児マススクリーニング

検査とすでに発症している患者に対するゲノム検

査は区別して考える必要がある。指定難病のうち、

保険対象のゲノム検査の対象は140疾患以上に拡

大し35、複数遺伝子を対象とした検査の加算も新設

された。また、2022年度には遠隔遺伝カウンセリン
グへの加算が導入される36など、ゲノム医療の進展

とともに検査補助の制度も充実しつつある。 

　また、AMEDが推進するPriority-iプロジェクト

では、原因不明の重症新生児に対する網羅的なゲ

ノム検査を実施し、約半数の症例で遺伝学的診断

を確定する成果を挙げている。この診断の成果は、

早期の治療方針決定を可能にし、新生児医療の質

の向上に貢献している37（図22）。

　現在、「ゲノム医療施策に関する基本的な計画」

の策定が、「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安

心して受けられるようにするための施策の総合的

かつ計画的な推進に関する法律（ゲノム医療推進

法）」に基づき進んでいる38。これに加え、全ゲノム

解析の難病克服への活用が検討されており、診断

精度の向上や個別化医療の実現に向けた進展が期

待されている39（図23）。

視点2への取り組み　
診断・治療をサポートするA I診断支援ツール

（SaMDなど）の活用・普及

　近年のテクノロジーの進歩に伴い、AIを活用し

た診断支援ツール（SaMDなど）の成功事例が増加

している。国立成育医療研究センターでは、症状や

所見から疾患を推定する「希少疾患AI診断支援シ

ステム」を構築し、コンサルテーションを開始して

いる40。国内外でも技術の進展に伴い、診断を支援

するSaMDが次々と開発されている。今後は、これ

らの技術の臨床応用を加速させ、診断の精度向上

と希少疾患の早期発見に寄与することが期待される。

視点3への取り組み
希少疾患分野でのCoEの構築

　「難病の患者に対する医療等に関する法律（難病

法）」及び難病対策基本方針に基づき、2021年より

難病の医療提供体制の構築が進められ、各都道府県

に難病診療連携拠点病院、難病診療分野別拠点病

院、難病医療協力病院といった難病の医療提供ネッ

トワークが設置された。今後の難病医療提供体制の

あるべき姿については厚生労働科学研究（厚労科

研）の研究班において検討が進められている。

視点4への取り組み
患者データの収集・活用

　希少疾患患者に関するデータベースを利活用で

きる環境が整いつつある。具体的には、指定難病患

者データベース及び小児慢性特定疾病児童等デー

タベースが法定化され、第三者提供の仕組みを含

む規定が整備された41。また、次世代医療基盤法の

改正により仮名加工医療情報の作成・利用の仕組

みが創設42され、医療情報の安全かつ効果的な利活

用が可能となった。このような法整備は、患者デー

タの適切な共有と研究活用を促進し、希少疾患の

治療法開発や医療の質向上に貢献するものと期待

される。

視点5への取り組み
患者団体などによる希少疾患に関する情報発信

　前述のとおり、日本ではJPAなどが難病の日や難
病・慢性疾患全国フォーラムなどのイベント開催、

政策提言活動43を通し希少疾患の認知向上を目指

している。特定非営利活動法人ASridも「希少・難治
性疾患分野における全ステークホルダーに向けた

サービスの提供」を目的とし、Rare Disease Day
イベントの事務局や患者会との協働研究・企画な

ども行っている44。また、JPAを含む患者団体など

が共同発起人となっている「臨床試験にみんなが

アクセスしやすい社会を創る会」は、患者、家族、医

療者の臨床試験情報へのアクセス向上を目指した

提言や発信を行っている45。

　こうした取り組みは、希少疾患患者が直面して

いる診断ラグ/診断ロスの解消に向けた一歩を示

している。これらの成果を拡大し、持続可能な形で

浸透させることが求められている。そのためには、

多くのステークホルダーによる協力体制の構築が

不可欠である。

2.3
診断ラグ/診断ロスの課題解決の
カギとなる視点
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　Ś後は日本においても患者が政策や医療の意思

決定に積的に関与するとともに、実際に患者の

Ԃを政策にͱさせる仕組みの実装とその成˪例

などの公ᒸを進めることがఌめられる。

　前項4つの課題に対する解決のカᶞとなる5つの
視点がある。近年、ᚊ的に進ைしたサイエンスや

テクノロジーを基にした取り組みをさらに発رさ

せ、課題解決を促進することがਲまれる。

ᔚ点1. 新生児ਵにᷮᶿるਵ診断の用性と
医療ᅙಭ性なᶍのᕗƵᰝͮ ᶁ社会༭ᕯྖのࢷԚ

　全ゲノム検査が希少疾患の早期診断・治療開始

に有用なことや、医療経済的にメリットをもたら

すことを広く社会に発Ǎする。そのためには、検査

の実施体制、患者に検査結果を提供する体制（遺伝

カウンセラーなど）を̶分に整備した上で、新生児

マススクリーニング検査や全ゲノム検査を৬及さ

せる。

ᔚ点2. AI診断支援ḫール（SaMDなᶍ）の
エᶂデンスେと৬ͮ

　診断・治療をサポートするAIࢇᒯ（SaMDなど）に
ついて、診断ุ向上や患者のアウトカム改Ѝにつ

いてエビデンスを構築し、広く৬及させる。医療従

事者に対する๗解促進と診療ガイドラインへの組

みᛡみも検討すべきと考える。

ᔚ点3. CoEのେとオンライン診療の活用

　希少疾患の分野ごとにCoEを整備し、専門医が

どの医療機関にいるかを公知することで、非専門

医から専門医へのスムーズな紹介を推進する。ま

た、オンライン診療の৬及を進め、患者がCoEへ容

ৃにアクセスできる仕組みを作る。

ᔚ点4. 患者データの連携・ᅧ合による
診断法・検査ᄱᡮ༥のƾ進

　希少疾患は患者数が少ないために患者データの

規୨が小さく、また、データの連携・統合がないこ

とが、希少疾患の診断法や検査系開発の研究をՒ

げている。受診ௌやライフログなどのPersonal 
Health Record（PHR）といったデータを収集し、

ᣲ子カルテなどの医療情報を補ׅする。

ᔚ点5. 患者Ѧƒの݊˚̣ܬと७Ⴉ参画のƾ進

　課題解決には、当事者である患者の意見を取り

入れることが重要であるが、患者団体から、希少疾

患に関する情報発Ǎや患者データの提供、医療従

事者や行政への課題の提言が̶分に行える環ӝが

整っていない。患者団体が情報を入手しやすく、科

学的な取り組みや政策立案に参画できるように

し、希少疾患患者の視点が施策や法改正にͱさ

れるようにする。

　これら5つの視点それぞれにおいて、具体的には

以下のような取り組みが進んでいる。

ᔚ点1ᶦのʹḆᅔᷓ᭴
新生児マススクリーニング検査の対ᗪࢷԚ

　新生児マススクリーニング検査は、対象疾患が

2014年の6疾患から現在は20疾患に拡大している。
さらに、SMAやSCIDの追加を検討するため、国の

研究๏及び各自治体が実証事業を実施している。

ᔚ点1ᶦのʹḆᅔᷓ᭵
指定難病に対するゲノム検査ᰝ

រ新生児に対する全ゲノム検査

　健常児を対象とする新生児マススクリーニング

検査とすでに発症している患者に対するゲノム検

査は̲別して考える必要がある。指定難病のうち、

保険対象のゲノム検査の対象は140疾患以上に拡

大し35、複数遺伝子を対象とした検査の加算も新設

された。また、2022年度にはᜱᢿ遺伝カウンセリン
グへの加算が導入される36など、ゲノム医療の進ر

とともに検査補助の制度もɉ実しつつある。

　また、AMEDが推進するPriority-iプロジェクト

では、原因不明の重症新生児に対する網ᇿ的なゲ

ノム検査を実施し、約̽数の症例で遺伝学的診断

を確定する成果を࣊げている。この診断の成果は、

早期の治療方針決定を可能にし、新生児医療の質

の向上にᘀ献している37（図22）。

　現在、「ゲノム医療施策に関する基本的な計画」

の策定が、「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安

心して受けられるようにするための施策の総合的

かつ計画的な推進に関する法律（ゲノム医療推進

法）」に基づき進んでいる38。これに加え、全ゲノム

解析の難病克服への活用が検討されており、診断

ᄜ度の向上や個別化医療の実現に向けた進رが期

。されている39（図23）ݒ

ᔚ点2ᶦのʹḆᅔᷓᰥ
診断・స療ṋḐ᷽ートするA I診断支援ḫール

（SaMDなᶍ）の活用・৬ͮ

　近年のテクノロジーの進ைにƃい、AIを活用し

た診断支援ḫール（SaMDなど）の成˪事例がӠ加

している。国立成育医療研究センターでは、症状や

所見から疾患を推定する「希少疾患AI診断支援シ

ステム」を構築し、コンサルテーシṛンを開始して

いる40。国内外でもࢇᒯの進رにƃい、診断を支援

するSaMDが次々と開発されている。Ś後は、これ

らのࢇᒯの臨床応用を加速させ、診断のᄜ度向上

と希少疾患の早期発見にע与することが期ݒされる。

ᔚ点3ᶦのʹḆᅔᷓ
希少疾患分野でのCoEのେ

　「難病の患者に対する医療等に関する法律（難病

法）」及び難病対策基本方針に基づき、2021年より

難病の医療提供体制の構築が進められ、各都道府県

に難病診療連携拠点病院、難病診療分野別拠点病

院、難病医療協力病院といった難病の医療提供ネッ

トワークが設置された。Ś後の難病医療提供体制の

あるべきժについては厚生労働科学研究（厚労科

研）の研究๏において検討が進められている。

ᔚ点4ᶦのʹḆᅔᷓ
患者データのͲᣛ・活用

　希少疾患患者に関するデータベースを利活用で

きる環ӝが整いつつある。具体的には、指定難病患

者データベース及び小児慢性特定疾病児童等デー

タベースが法定化され、第ă者提供の仕組みを含

む規定が整備された41。また、次世代医療基盤法の

改正によりŭ名加工医療情報の作成・利用の仕組

みが創設42され、医療情報の安全かつ効果的な利活

用が可能となった。このような法整備は、患者デー

タの適切な共有と研究活用を促進し、希少疾患の

治療法開発や医療の質向上にᘀ献するものと期ݒ

される。

ᔚ点5ᶦのʹḆᅔᷓ
患者Ѧƒなᶍによる希少疾患に関する情報༥Ǎ

　前ᛲのとおり、日本ではJPAなどが難病の日や難
病・慢性疾患全国フォーラムなどのイベント開催、

政策提言活動43を通し希少疾患の認知向上を目指

している。特定非営利活動法人ASridも「希少・難治
性疾患分野における全ステークホルダーに向けた

サービスの提供」を目的とし、Rare Disease Day
イベントの事務局や患者会との協働研究・企画な

ども行っている44。また、JPAを含む患者団体など

が共同発起人となっている「臨床試験にみんなが

アクセスしやすい社会を創る会」は、患者、家族、医

療者の臨床試験情報へのアクセス向上を目指した

提言や発Ǎを行っている45。

　こうした取り組みは、希少疾患患者が直面して

いる診断ラグ/診断ロスの解౽に向けた一ைを

している。これらの成果を拡大し、持続可能な形で

౹ᜁさせることがఌめられている。そのためには、

多くのステークホルダーによる協力体制の構築が

不可である。

図23 全ゲノム解析等実行計画2022

出典：͜ ຢ˵Ƞཝ ɛᶜᷩᷚᔯ੫Ⴀאᒬᔷັ2022, https://www.mhlw.go.jp/content/10901000/001100455.pdf

७ۤにᷮᶿるᯠ全ゲノム解析等実行計画2022ᯡᶙ進ᷜでᶲる

図22 Priority-iプロジェクト

出典：Priority-iウェブサイト, https://plaza.umin.ac.jp/npm/

រ新生児に対するゲノム検査の᷿ロジェクトᶙ進行ḕḡᶲる
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　今後は日本においても患者が政策や医療の意思

決定に積極的に関与するとともに、実際に患者の

声を政策に反映させる仕組みの実装とその成功例

などの公表を進めることが求められる。

　

　前項4つの課題に対する解決のカギとなる5つの
視点がある。近年、飛躍的に進歩したサイエンスや

テクノロジーを基にした取り組みをさらに発展さ

せ、課題解決を促進することが望まれる。

視点1. 新生児期における早期診断の有用性と
医療経済性などの評価、及び社会的認知の拡大

　全ゲノム検査が希少疾患の早期診断・治療開始

に有用なことや、医療経済的にメリットをもたら

すことを広く社会に発信する。そのためには、検査

の実施体制、患者に検査結果を提供する体制（遺伝

カウンセラーなど）を十分に整備した上で、新生児

マススクリーニング検査や全ゲノム検査を普及さ

せる。

視点2. AI診断支援ツール（SaMDなど）の
エビデンス構築と普及

　診断・治療をサポートするAI技術（SaMDなど）に
ついて、診断率向上や患者のアウトカム改善につ

いてエビデンスを構築し、広く普及させる。医療従

事者に対する理解促進と診療ガイドラインへの組

み込みも検討すべきと考える。

視点3. CoEの構築とオンライン診療の活用

　希少疾患の分野ごとにCoEを整備し、専門医が

どの医療機関にいるかを公知することで、非専門

医から専門医へのスムーズな紹介を推進する。ま

た、オンライン診療の普及を進め、患者がCoEへ容

易にアクセスできる仕組みを作る。

視点4. 患者データの連携・統合による
診断法・検査系開発の促進

　希少疾患は患者数が少ないために患者データの

規模が小さく、また、データの連携・統合がないこ

とが、希少疾患の診断法や検査系開発の研究を妨

げている。受診歴やライフログなどのPersonal 
Health Record（PHR）といったデータを収集し、

電子カルテなどの医療情報を補完する。

視点5. 患者団体の役割強化と政策参画の促進

　課題解決には、当事者である患者の意見を取り

入れることが重要であるが、患者団体から、希少疾

患に関する情報発信や患者データの提供、医療従

事者や行政への課題の提言が十分に行える環境が

整っていない。患者団体が情報を入手しやすく、科

学的な取り組みや政策立案に参画できるように

し、希少疾患患者の視点が施策や法改正に反映さ

れるようにする。

　これら5つの視点それぞれにおいて、具体的には

以下のような取り組みが進んでいる。

視点1への取り組み①
新生児マススクリーニング検査の対象拡大

　新生児マススクリーニング検査は、対象疾患が

2014年の6疾患から現在は20疾患に拡大している。
さらに、SMAやSCIDの追加を検討するため、国の

研究班及び各自治体が実証事業を実施している。

視点1への取り組み②
指定難病に対するゲノム検査、

重症新生児に対する全ゲノム検査

　健常児を対象とする新生児マススクリーニング

検査とすでに発症している患者に対するゲノム検

査は区別して考える必要がある。指定難病のうち、

保険対象のゲノム検査の対象は140疾患以上に拡

大し35、複数遺伝子を対象とした検査の加算も新設

された。また、2022年度には遠隔遺伝カウンセリン
グへの加算が導入される36など、ゲノム医療の進展

とともに検査補助の制度も充実しつつある。 

　また、AMEDが推進するPriority-iプロジェクト

では、原因不明の重症新生児に対する網羅的なゲ

ノム検査を実施し、約半数の症例で遺伝学的診断

を確定する成果を挙げている。この診断の成果は、

早期の治療方針決定を可能にし、新生児医療の質

の向上に貢献している37（図22）。

　現在、「ゲノム医療施策に関する基本的な計画」

の策定が、「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安

心して受けられるようにするための施策の総合的

かつ計画的な推進に関する法律（ゲノム医療推進

法）」に基づき進んでいる38。これに加え、全ゲノム

解析の難病克服への活用が検討されており、診断

精度の向上や個別化医療の実現に向けた進展が期

待されている39（図23）。

視点2への取り組み　
診断・治療をサポートするA I診断支援ツール

（SaMDなど）の活用・普及

　近年のテクノロジーの進歩に伴い、AIを活用し

た診断支援ツール（SaMDなど）の成功事例が増加

している。国立成育医療研究センターでは、症状や

所見から疾患を推定する「希少疾患AI診断支援シ

ステム」を構築し、コンサルテーションを開始して

いる40。国内外でも技術の進展に伴い、診断を支援

するSaMDが次々と開発されている。今後は、これ

らの技術の臨床応用を加速させ、診断の精度向上

と希少疾患の早期発見に寄与することが期待される。

視点3への取り組み
希少疾患分野でのCoEの構築

　「難病の患者に対する医療等に関する法律（難病

法）」及び難病対策基本方針に基づき、2021年より

難病の医療提供体制の構築が進められ、各都道府県

に難病診療連携拠点病院、難病診療分野別拠点病

院、難病医療協力病院といった難病の医療提供ネッ

トワークが設置された。今後の難病医療提供体制の

あるべき姿については厚生労働科学研究（厚労科

研）の研究班において検討が進められている。

視点4への取り組み
患者データの収集・活用

　希少疾患患者に関するデータベースを利活用で

きる環境が整いつつある。具体的には、指定難病患

者データベース及び小児慢性特定疾病児童等デー

タベースが法定化され、第三者提供の仕組みを含

む規定が整備された41。また、次世代医療基盤法の

改正により仮名加工医療情報の作成・利用の仕組

みが創設42され、医療情報の安全かつ効果的な利活

用が可能となった。このような法整備は、患者デー

タの適切な共有と研究活用を促進し、希少疾患の

治療法開発や医療の質向上に貢献するものと期待

される。

視点5への取り組み
患者団体などによる希少疾患に関する情報発信

　前述のとおり、日本ではJPAなどが難病の日や難
病・慢性疾患全国フォーラムなどのイベント開催、

政策提言活動43を通し希少疾患の認知向上を目指

している。特定非営利活動法人ASridも「希少・難治
性疾患分野における全ステークホルダーに向けた

サービスの提供」を目的とし、Rare Disease Day
イベントの事務局や患者会との協働研究・企画な

ども行っている44。また、JPAを含む患者団体など

が共同発起人となっている「臨床試験にみんなが

アクセスしやすい社会を創る会」は、患者、家族、医

療者の臨床試験情報へのアクセス向上を目指した

提言や発信を行っている45。

　こうした取り組みは、希少疾患患者が直面して

いる診断ラグ/診断ロスの解消に向けた一歩を示

している。これらの成果を拡大し、持続可能な形で

浸透させることが求められている。そのためには、

多くのステークホルダーによる協力体制の構築が

不可欠である。

提言1
新生児マススクリーニング検査対象疾患を拡大す

るとともに、重症新生児に全ゲノム検査を取り入

れるための環境整備を推進する

■ 新生児マススクリーニング検査の対象を拡大する

　まず、現在、拡大新生児スクリーニング検査で対

象となっている疾患を、新生児マススクリーニン

グ検査の対象疾患に組み入れることについて、医

療経済性の側面も踏まえて検討する。加えて、医学

の進歩によって対象疾患が増えることを想定し、

それらの医療経済性を分析できるような体制を整

備することが望ましい。

■ 重症新生児に全ゲノム検査を取り入れるための
環境整備を推進する

　重症新生児を対象に、治療法のある疾患や海外

で医療経済性の実績のある疾患を特定し、それら

の疾患の早期診断を目的とした全ゲノム検査が保

険適用下で実施できるようにする。

　現在日本では、希少疾患患者に対する網羅的遺

伝子解析は、AMEDプロジェクトの未診断疾患イニ
シアチブ（IRUD）、Priority-iプロジェクト及び難治
性疾患実用化研究事業の枠内で、研究として実施

されている。その検査結果は、発症後の診断に難渋

する場合の最終手段として、診断に利用できる。こ

の研究段階の検査を臨床段階に移行させ、確定診

断に役立つ検査情報として普及させる。全ゲノム

検査の標準化、精度管理、情報管理を確立すること

が重要である。

　米国では、政府の研究機関だけではなく、

BeginNGSなど官民のプロジェクトもあり、そうし
た患・産官学での推進も考慮すべきである。

　治療法がまだ確立していない疾患においても、

全ゲノム解析データは治療法を開発する上で非常

に有用である。将来の治療法の開発に向けて、全ゲ

ノム解析データを蓄積できる仕組みを構築するこ

とが望ましい。

■ 疾患や患者への偏見や誤解を解消するとともに
ゲノム解析のベネフィットを広く訴求する

　ゲノム解析スクリーニングに関する正しい情報

の提供を推進するとともに、疾患に対する差別や

患者の不利益の防止に取り組む。

　患者・家族への正しい情報の提供については、遺

伝カウンセラーが重要な役割を担うことが期待さ

れるが、遺伝カウンセラーの人材不足や国家資格

でないことなどが課題であると指摘されており46、

遺伝カウンセラーの環境整備が必要である。

　疾患差別や不利益の防止にあたっては、遺伝情報

に基づく差別の禁止を目的に、実効性を持った法律

が必要である。2023年にゲノム医療推進法が成立

し、ゲノム情報による不当な差別への適切な対応を

確保するための施策を講ずるものとされた47。日本

でもこうした法律が成立したことは、患者保護に

向けた大きな前進である。しかし、本法律は、米国

の遺伝情報差別禁止法（GINA）と比較すると具体

的な差別の定義や罰則の規定などがないため、実

効性に欠ける。患者が安心してゲノム解析を受け

られる環境を作るためには、遺伝情報による差別

や不適切な取り扱いが起きないようにするための

具体性・実効性を持った法整備とその周知徹底が

必要である。

提言2
医師が早期に疾患に気付けるためのAI診断支援

ツール（SaMDなど）の活用を促進する

　現在推進されている医療DXに「診断DX」を組み

込む形で、希少疾患領域におけるSaMDなどを開発
し、その普及を検討する。有用な診断補助能力を有

するAIも開発されてきており、画像診断領域でAI
を活用したSaMDの先進事例も出てきている。最新
技術を活用したSaMDなどを普及させ、疾患の早期
疑い・診断を推進することを、医療DXの柱の一つと
する。加えて、新しい診断支援ツールが広く普及す

るよう、ツール活用のベネフィットを訴求し、診療

報酬などのインセンティブを設定して、診療ガイ

ドラインへ盛り込むことが期待される。

■ 医師が希少疾患を適切に想起することを補助す
るSaMDなどを普及させる

エビデンスの構築　第2章で概観したように、医療

現場に導入することへの抵抗感や技術的障壁、ベ

ネフィットの感じにくさにより、デジタルツール・

SaMDの飛躍的な普及が難しい。また企業側は、費

用対効果などに関するエビデンスの構築に多大な

コストがかかり、普及を推進することが困難であ

る。普及の推進には、試験導入を通じて一時的な保

険償還を行い、その期間中にリアルワールドデー

タ（RWD）を収集、解析して、その結果に基づいて償
還価格を見直す手法が有効である。また、SaMD提
供企業が、製薬企業と連携して費用対効果などの

研究を共同で進めることも、エビデンス構築に有

効である。

　医師や看護師などの医療従事者の工数削減に対

するデータだけではなく、既存の治療法に対する

経済的な優位性（通院回数や入院期間の短縮、不要

な検査費用の削減）やその他のベネフィット（早期

診断による患者の予後の改善など）でエビデンス

を示すことが求められる。

　　

経済的インセンティブの付与　前述のようなエビ

デンス構築と同時に、SaMDを実装した際のインセ
ンティブを明確にすることが重要である。例えば

導入時の費用支援、個別の保険点数による評価、機

能評価係数や体制加算などによる評価などの経済

的なインセンティブの付与が考えられる。

経済的インセンティブ以外の動機付け　英国では

NICEが出している診療ガイドラインにおいてAI

ツールの使用を推奨する記述がある48。米国でも、

糖尿病網膜症のスクリーニングにおけるAIツール

の活用について、学会のガイドラインで推奨する

ことで、普及を図っている49。日本でもこうした形

での普及促進を図ることが望ましい。例えば、希少

疾患の症状と類する症状を持つ主要疾患（例：

ATTR-CMと症状が類する心不全）や、より広範な

疾患領域の診療ガイドライン（循環器疾患診療ガ

イドライン、もしくは循環器学会からのガイダン

ス）にSaMDの活用を盛り込むことが考えられる。

　あるいは、2025年4月から稼働している「かかり

つけ医機能報告」の項目に、SaMDの導入を追加す

る。本報告制度では、医療機関はかかりつけ医機能 
（発生頻度が高い疾患等の診療を行う機能、在宅医

療の提供など）の有無や内容を都道府県知事に報

告する。報告内容が公表されることにより、患者の

適切な医療機関の選択に貢献するとともに、地域

のかかりつけ医機能の基盤整備に向けた協議に活

用される50。SaMDの導入状況を項目に追加するこ
とは、診断支援ツールの活用によって高リスクの

疾患を特定する機能を持つ医療機関を評価する上

で、効果的と考えられる。

提言3
希少疾患のCoEを構築し、
非専門医・専門医のつながりを強化する

■ 非専門医・専門医間の連携を強化

　現在、都道府県ごとに配置されている難病医療

の拠点病院について、「小児希少疾患分野」「血液疾

患分野」などの希少疾患の分野単位で専門医を紐

づけし、医療機関同士が連携できるCoEを政府・自

治体と医療機関が協力し、構築する。このCoEの構

築は、デジタルによる情報共有、コミュニケーショ

ンの活用によって、希少疾患領域における、医師対

医師（Doctor to Doctor：DtoD）の遠隔コンサル

テーションなどの支援体制の構築にもつながる。

なお、希少疾患は患者数の少なさゆえに、国内だけ

では診断やその後の治療方針に関する知見が不足

する場合がある。そこで、海外の専門医との連携を

図る手段として、グローバルの希少疾患専門医

ネットワークとのDtoD連携を推進する。具体的に

は、すでに欧州などで形成されている希少疾患の

専門医ネットワークと日本の連携を推進する。

　これによって、国内で診断に難渋する場合は、海

外のプラットフォームに日本の医師がアクセスし

て、遠隔コンサルテーションが可能になる。

■ 患者がアクセスしやすい情報プラットフォーム
の整備・ネットワーク化の促進

　患者やその家族が疾患に関する情報を入手しや

すくするために、例えば、難病情報センターウェブ

サイトの情報と、AMEDの難治性疾患実用化研究事
業及び厚労科研の難治性疾患政策研究事業の成果

が、患者・家族により分かりやすい形で提供される

ような取り組みを推進することが必要である。

　また、希少疾患患者が正確な診断を受けにくい

中で、症状を基に疾患の疑いを判断できるチェッ

クリストなどを提供していくことは、患者や家族

が疾患に気付くために有効である（例：原発性免疫

不全症では厚労科研研究班が「原発性免疫不全症

を疑う10の徴候」を発出51）。加えて、患者同士のつ

ながりは情報交換のためにも精神的な支えとして

も重要である。患者数が少ない希少疾患であって

もつながりが持てるよう、国境を越えるプラット

フォームを構築することも有効である。

提言4
希少疾患に関するデータが早期診断に活用される

環境整備を推進する

■ 患者データを早期診断・治療に利活用できるよ
うデータの標準化を進める

　希少疾患は症状が非特異的であるため、患者自

身が記録した症状の推移や受診行動は希少疾患を

診断する上での重要なインプットとなる。電子カ

ルテからの情報に加え、PHRやゲノムデータなど

の医療情報が活用されるよう国が主導となりデー

タを標準化し、医療情報が統合された形で整備さ

れることが重要となる。

　データが標準化されることで、様々なステーク

ホルダーが集積されたデータを活用することがで

きる。特に利活用が始まっている画像診断領域で

は、診断結果の集積・整理・活用を優先的に始める。

現状コンサルテーションに時間を要している内容

（家族歴、受診行動が含まれているデジタル日記な

ど）も取得・活用できるようにする。

■ 患者データを希少疾患の早期診断・治療に活用
する動機付けを明確にする

　PHRを例に海外での活用状況を見ると、米国と

英国ではいずれも活用の動機付けが明確になって

いることが分かる。英国ではNHSがPHR事業者に

資金を提供し、有益なデータが収集できるよう指

示を出している。NHSのウェブサイトでは収集す

べきデータ項目やPHRが備えるべき機能のチェッ
クリストが具体的に定義されている。PHR活用に

よるベネフィットも同ウェブサイトで公開されて

おり、術後のフォローアップの質が向上した患者

の事例や業務効率が向上した医療機関の事例な

ど、複数のステークホルダーの観点からの具体的

な事例が掲載されている。米国では患者・保険者に

とって医療費が抑えられることが誘因となってい

る。約60%（2022年）の患者が自身のPHRにアクセ

スしており52、医療費を抑えるという保険者・患者

双方にとってのベネフィットを追求すべく活用さ

れている。日本ではPHR活用によって国民の健康

増進を図っており、PHR事業者への支援や指針の

策定がなされているが、PHRの利用率は17%（2023
年）と低く53、活用促進に向けてまだ改善の余地が

ある（図25）。

　患者の医療データの活用を広く普及させるに

は、社会的イノベーションも同時に起こしていく

必要がある。技術の進展に合わせて各ステークホ

ルダーがデータ取得の意義を正しく理解した上

で、行動を起こす仕組みを作る必要がある。そのた

めにもデータ活用のベネフィットを広く訴求する

とともに、診療報酬上での評価や患者の自己負担

額の軽減など、経済的利益を付与することが重要

だと考える。
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　今後は日本においても患者が政策や医療の意思

決定に積極的に関与するとともに、実際に患者の

声を政策に反映させる仕組みの実装とその成功例

などの公表を進めることが求められる。

　

　前項4つの課題に対する解決のカギとなる5つの
視点がある。近年、飛躍的に進歩したサイエンスや

テクノロジーを基にした取り組みをさらに発展さ

せ、課題解決を促進することが望まれる。

視点1. 新生児期における早期診断の有用性と
医療経済性などの評価、及び社会的認知の拡大

　全ゲノム検査が希少疾患の早期診断・治療開始

に有用なことや、医療経済的にメリットをもたら

すことを広く社会に発信する。そのためには、検査

の実施体制、患者に検査結果を提供する体制（遺伝

カウンセラーなど）を十分に整備した上で、新生児

マススクリーニング検査や全ゲノム検査を普及さ

せる。

視点2. AI診断支援ツール（SaMDなど）の
エビデンス構築と普及

　診断・治療をサポートするAI技術（SaMDなど）に
ついて、診断率向上や患者のアウトカム改善につ

いてエビデンスを構築し、広く普及させる。医療従

事者に対する理解促進と診療ガイドラインへの組

み込みも検討すべきと考える。

視点3. CoEの構築とオンライン診療の活用

　希少疾患の分野ごとにCoEを整備し、専門医が

どの医療機関にいるかを公知することで、非専門

医から専門医へのスムーズな紹介を推進する。ま

た、オンライン診療の普及を進め、患者がCoEへ容

易にアクセスできる仕組みを作る。

視点4. 患者データの連携・統合による
診断法・検査系開発の促進

　希少疾患は患者数が少ないために患者データの

規模が小さく、また、データの連携・統合がないこ

とが、希少疾患の診断法や検査系開発の研究を妨

げている。受診歴やライフログなどのPersonal 
Health Record（PHR）といったデータを収集し、

電子カルテなどの医療情報を補完する。

視点5. 患者団体の役割強化と政策参画の促進

　課題解決には、当事者である患者の意見を取り

入れることが重要であるが、患者団体から、希少疾

患に関する情報発信や患者データの提供、医療従

事者や行政への課題の提言が十分に行える環境が

整っていない。患者団体が情報を入手しやすく、科

学的な取り組みや政策立案に参画できるように

し、希少疾患患者の視点が施策や法改正に反映さ

れるようにする。

　これら5つの視点それぞれにおいて、具体的には

以下のような取り組みが進んでいる。

視点1への取り組み①
新生児マススクリーニング検査の対象拡大

　新生児マススクリーニング検査は、対象疾患が

2014年の6疾患から現在は20疾患に拡大している。
さらに、SMAやSCIDの追加を検討するため、国の

研究班及び各自治体が実証事業を実施している。

視点1への取り組み②
指定難病に対するゲノム検査、

重症新生児に対する全ゲノム検査

　健常児を対象とする新生児マススクリーニング

検査とすでに発症している患者に対するゲノム検

査は区別して考える必要がある。指定難病のうち、

保険対象のゲノム検査の対象は140疾患以上に拡

大し35、複数遺伝子を対象とした検査の加算も新設

された。また、2022年度には遠隔遺伝カウンセリン
グへの加算が導入される36など、ゲノム医療の進展

とともに検査補助の制度も充実しつつある。 

　また、AMEDが推進するPriority-iプロジェクト

では、原因不明の重症新生児に対する網羅的なゲ

ノム検査を実施し、約半数の症例で遺伝学的診断

を確定する成果を挙げている。この診断の成果は、

早期の治療方針決定を可能にし、新生児医療の質

の向上に貢献している37（図22）。

　現在、「ゲノム医療施策に関する基本的な計画」

の策定が、「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安

心して受けられるようにするための施策の総合的

かつ計画的な推進に関する法律（ゲノム医療推進

法）」に基づき進んでいる38。これに加え、全ゲノム

解析の難病克服への活用が検討されており、診断

精度の向上や個別化医療の実現に向けた進展が期

待されている39（図23）。

視点2への取り組み　
診断・治療をサポートするA I診断支援ツール

（SaMDなど）の活用・普及

　近年のテクノロジーの進歩に伴い、AIを活用し

た診断支援ツール（SaMDなど）の成功事例が増加

している。国立成育医療研究センターでは、症状や

所見から疾患を推定する「希少疾患AI診断支援シ

ステム」を構築し、コンサルテーションを開始して

いる40。国内外でも技術の進展に伴い、診断を支援

するSaMDが次々と開発されている。今後は、これ

らの技術の臨床応用を加速させ、診断の精度向上

と希少疾患の早期発見に寄与することが期待される。

視点3への取り組み
希少疾患分野でのCoEの構築

　「難病の患者に対する医療等に関する法律（難病

法）」及び難病対策基本方針に基づき、2021年より

難病の医療提供体制の構築が進められ、各都道府県

に難病診療連携拠点病院、難病診療分野別拠点病

院、難病医療協力病院といった難病の医療提供ネッ

トワークが設置された。今後の難病医療提供体制の

あるべき姿については厚生労働科学研究（厚労科

研）の研究班において検討が進められている。

視点4への取り組み
患者データの収集・活用

　希少疾患患者に関するデータベースを利活用で

きる環境が整いつつある。具体的には、指定難病患

者データベース及び小児慢性特定疾病児童等デー

タベースが法定化され、第三者提供の仕組みを含

む規定が整備された41。また、次世代医療基盤法の

改正により仮名加工医療情報の作成・利用の仕組

みが創設42され、医療情報の安全かつ効果的な利活

用が可能となった。このような法整備は、患者デー

タの適切な共有と研究活用を促進し、希少疾患の

治療法開発や医療の質向上に貢献するものと期待

される。

視点5への取り組み
患者団体などによる希少疾患に関する情報発信

　前述のとおり、日本ではJPAなどが難病の日や難
病・慢性疾患全国フォーラムなどのイベント開催、

政策提言活動43を通し希少疾患の認知向上を目指

している。特定非営利活動法人ASridも「希少・難治
性疾患分野における全ステークホルダーに向けた

サービスの提供」を目的とし、Rare Disease Day
イベントの事務局や患者会との協働研究・企画な

ども行っている44。また、JPAを含む患者団体など

が共同発起人となっている「臨床試験にみんなが

アクセスしやすい社会を創る会」は、患者、家族、医

療者の臨床試験情報へのアクセス向上を目指した

提言や発信を行っている45。

　こうした取り組みは、希少疾患患者が直面して

いる診断ラグ/診断ロスの解消に向けた一歩を示

している。これらの成果を拡大し、持続可能な形で

浸透させることが求められている。そのためには、

多くのステークホルダーによる協力体制の構築が

不可欠である。

　第2章で述べた課題解決の取り組みを発展させ、

希少疾患における診断ラグ/診断ロスの解消を実

現すべく、患者、行政、企業、アカデミア、医療機関

など、全てのステークホルダーが協力して優先的

に取り組むべき、以下の6項目を提言する（図24）。

提言1
新生児マススクリーニング検査対象疾患を拡大す

るとともに、重症新生児に全ゲノム検査を取り入

れるための環境整備を推進する

提言2
医師が早期に疾患に気付けるためのAI診断支援

ツール（SaMDなど）の活用を促進する

提言3
希少疾患のCoEを構築し、非専門医・専門医のつな

がりを強化する

提言4
希少疾患に関するデータが早期診断に活用される

環境整備を推進する

提言5
患者の声が反映された社会の実現に向け、患者団

体などの意見の政策への反映の推進、及びそれに

必要となる資金基盤の強化を支援する

提言6
政府が推進する中核的取り組みに、希少疾患の診

断ラグ/診断ロス解消に向けた施策を組み込む

提言1
新生児マススクリーニング検査対象疾患を拡大す

るとともに、重症新生児に全ゲノム検査を取り入

れるための環境整備を推進する

■ 新生児マススクリーニング検査の対象を拡大する

　まず、現在、拡大新生児スクリーニング検査で対

象となっている疾患を、新生児マススクリーニン

グ検査の対象疾患に組み入れることについて、医

療経済性の側面も踏まえて検討する。加えて、医学

の進歩によって対象疾患が増えることを想定し、

それらの医療経済性を分析できるような体制を整

備することが望ましい。

■ 重症新生児に全ゲノム検査を取り入れるための
環境整備を推進する

　重症新生児を対象に、治療法のある疾患や海外

で医療経済性の実績のある疾患を特定し、それら

の疾患の早期診断を目的とした全ゲノム検査が保

険適用下で実施できるようにする。

　現在日本では、希少疾患患者に対する網羅的遺

伝子解析は、AMEDプロジェクトの未診断疾患イニ
シアチブ（IRUD）、Priority-iプロジェクト及び難治
性疾患実用化研究事業の枠内で、研究として実施

されている。その検査結果は、発症後の診断に難渋

する場合の最終手段として、診断に利用できる。こ

の研究段階の検査を臨床段階に移行させ、確定診

断に役立つ検査情報として普及させる。全ゲノム

検査の標準化、精度管理、情報管理を確立すること

が重要である。

　米国では、政府の研究機関だけではなく、

BeginNGSなど官民のプロジェクトもあり、そうし
た患・産官学での推進も考慮すべきである。

　治療法がまだ確立していない疾患においても、

全ゲノム解析データは治療法を開発する上で非常

に有用である。将来の治療法の開発に向けて、全ゲ

ノム解析データを蓄積できる仕組みを構築するこ

とが望ましい。

■ 疾患や患者への偏見や誤解を解消するとともに
ゲノム解析のベネフィットを広く訴求する

　ゲノム解析スクリーニングに関する正しい情報

の提供を推進するとともに、疾患に対する差別や

患者の不利益の防止に取り組む。

　患者・家族への正しい情報の提供については、遺

伝カウンセラーが重要な役割を担うことが期待さ

れるが、遺伝カウンセラーの人材不足や国家資格

でないことなどが課題であると指摘されており46、

遺伝カウンセラーの環境整備が必要である。

　疾患差別や不利益の防止にあたっては、遺伝情報

に基づく差別の禁止を目的に、実効性を持った法律

が必要である。2023年にゲノム医療推進法が成立

し、ゲノム情報による不当な差別への適切な対応を

確保するための施策を講ずるものとされた47。日本

でもこうした法律が成立したことは、患者保護に

向けた大きな前進である。しかし、本法律は、米国

の遺伝情報差別禁止法（GINA）と比較すると具体

的な差別の定義や罰則の規定などがないため、実

効性に欠ける。患者が安心してゲノム解析を受け

られる環境を作るためには、遺伝情報による差別

や不適切な取り扱いが起きないようにするための

具体性・実効性を持った法整備とその周知徹底が

必要である。

提言2
医師が早期に疾患に気付けるためのAI診断支援

ツール（SaMDなど）の活用を促進する

　現在推進されている医療DXに「診断DX」を組み

込む形で、希少疾患領域におけるSaMDなどを開発
し、その普及を検討する。有用な診断補助能力を有

するAIも開発されてきており、画像診断領域でAI
を活用したSaMDの先進事例も出てきている。最新
技術を活用したSaMDなどを普及させ、疾患の早期
疑い・診断を推進することを、医療DXの柱の一つと
する。加えて、新しい診断支援ツールが広く普及す

るよう、ツール活用のベネフィットを訴求し、診療

報酬などのインセンティブを設定して、診療ガイ

ドラインへ盛り込むことが期待される。

■ 医師が希少疾患を適切に想起することを補助す
るSaMDなどを普及させる

エビデンスの構築　第2章で概観したように、医療

現場に導入することへの抵抗感や技術的障壁、ベ

ネフィットの感じにくさにより、デジタルツール・

SaMDの飛躍的な普及が難しい。また企業側は、費

用対効果などに関するエビデンスの構築に多大な

コストがかかり、普及を推進することが困難であ

る。普及の推進には、試験導入を通じて一時的な保

険償還を行い、その期間中にリアルワールドデー

タ（RWD）を収集、解析して、その結果に基づいて償
還価格を見直す手法が有効である。また、SaMD提
供企業が、製薬企業と連携して費用対効果などの

研究を共同で進めることも、エビデンス構築に有

効である。

　医師や看護師などの医療従事者の工数削減に対

するデータだけではなく、既存の治療法に対する

経済的な優位性（通院回数や入院期間の短縮、不要

な検査費用の削減）やその他のベネフィット（早期

診断による患者の予後の改善など）でエビデンス

を示すことが求められる。

　　

経済的インセンティブの付与　前述のようなエビ

デンス構築と同時に、SaMDを実装した際のインセ
ンティブを明確にすることが重要である。例えば

導入時の費用支援、個別の保険点数による評価、機

能評価係数や体制加算などによる評価などの経済

的なインセンティブの付与が考えられる。

経済的インセンティブ以外の動機付け　英国では

NICEが出している診療ガイドラインにおいてAI

ツールの使用を推奨する記述がある48。米国でも、

糖尿病網膜症のスクリーニングにおけるAIツール

の活用について、学会のガイドラインで推奨する

ことで、普及を図っている49。日本でもこうした形

での普及促進を図ることが望ましい。例えば、希少

疾患の症状と類する症状を持つ主要疾患（例：

ATTR-CMと症状が類する心不全）や、より広範な

疾患領域の診療ガイドライン（循環器疾患診療ガ

イドライン、もしくは循環器学会からのガイダン

ス）にSaMDの活用を盛り込むことが考えられる。

　あるいは、2025年4月から稼働している「かかり

つけ医機能報告」の項目に、SaMDの導入を追加す

る。本報告制度では、医療機関はかかりつけ医機能 
（発生頻度が高い疾患等の診療を行う機能、在宅医

療の提供など）の有無や内容を都道府県知事に報

告する。報告内容が公表されることにより、患者の

適切な医療機関の選択に貢献するとともに、地域

のかかりつけ医機能の基盤整備に向けた協議に活

用される50。SaMDの導入状況を項目に追加するこ

とは、診断支援ツールの活用によって高リスクの

疾患を特定する機能を持つ医療機関を評価する上

で、効果的と考えられる。

提言3
希少疾患のCoEを構築し、
非専門医・専門医のつながりを強化する

■ 非専門医・専門医間の連携を強化

　現在、都道府県ごとに配置されている難病医療

の拠点病院について、「小児希少疾患分野」「血液疾

患分野」などの希少疾患の分野単位で専門医を紐

づけし、医療機関同士が連携できるCoEを政府・自

治体と医療機関が協力し、構築する。このCoEの構

築は、デジタルによる情報共有、コミュニケーショ

ンの活用によって、希少疾患領域における、医師対

医師（Doctor to Doctor：DtoD）の遠隔コンサル

テーションなどの支援体制の構築にもつながる。

なお、希少疾患は患者数の少なさゆえに、国内だけ

では診断やその後の治療方針に関する知見が不足

する場合がある。そこで、海外の専門医との連携を

図る手段として、グローバルの希少疾患専門医

ネットワークとのDtoD連携を推進する。具体的に

は、すでに欧州などで形成されている希少疾患の

専門医ネットワークと日本の連携を推進する。

　これによって、国内で診断に難渋する場合は、海

外のプラットフォームに日本の医師がアクセスし

て、遠隔コンサルテーションが可能になる。

■ 患者がアクセスしやすい情報プラットフォーム
の整備・ネットワーク化の促進

　患者やその家族が疾患に関する情報を入手しや

すくするために、例えば、難病情報センターウェブ

サイトの情報と、AMEDの難治性疾患実用化研究事
業及び厚労科研の難治性疾患政策研究事業の成果

が、患者・家族により分かりやすい形で提供される

ような取り組みを推進することが必要である。

　また、希少疾患患者が正確な診断を受けにくい

中で、症状を基に疾患の疑いを判断できるチェッ

クリストなどを提供していくことは、患者や家族

が疾患に気付くために有効である（例：原発性免疫

不全症では厚労科研研究班が「原発性免疫不全症

を疑う10の徴候」を発出51）。加えて、患者同士のつ

ながりは情報交換のためにも精神的な支えとして

も重要である。患者数が少ない希少疾患であって

もつながりが持てるよう、国境を越えるプラット

フォームを構築することも有効である。

提言4
希少疾患に関するデータが早期診断に活用される

環境整備を推進する

■ 患者データを早期診断・治療に利活用できるよ
うデータの標準化を進める

　希少疾患は症状が非特異的であるため、患者自

身が記録した症状の推移や受診行動は希少疾患を

診断する上での重要なインプットとなる。電子カ

ルテからの情報に加え、PHRやゲノムデータなど

の医療情報が活用されるよう国が主導となりデー

タを標準化し、医療情報が統合された形で整備さ

れることが重要となる。

　データが標準化されることで、様々なステーク

ホルダーが集積されたデータを活用することがで

きる。特に利活用が始まっている画像診断領域で

は、診断結果の集積・整理・活用を優先的に始める。

現状コンサルテーションに時間を要している内容

（家族歴、受診行動が含まれているデジタル日記な

ど）も取得・活用できるようにする。

■ 患者データを希少疾患の早期診断・治療に活用
する動機付けを明確にする

　PHRを例に海外での活用状況を見ると、米国と

英国ではいずれも活用の動機付けが明確になって

いることが分かる。英国ではNHSがPHR事業者に

資金を提供し、有益なデータが収集できるよう指

示を出している。NHSのウェブサイトでは収集す

べきデータ項目やPHRが備えるべき機能のチェッ
クリストが具体的に定義されている。PHR活用に

よるベネフィットも同ウェブサイトで公開されて

おり、術後のフォローアップの質が向上した患者

の事例や業務効率が向上した医療機関の事例な

ど、複数のステークホルダーの観点からの具体的

な事例が掲載されている。米国では患者・保険者に

とって医療費が抑えられることが誘因となってい

る。約60%（2022年）の患者が自身のPHRにアクセ

スしており52、医療費を抑えるという保険者・患者

双方にとってのベネフィットを追求すべく活用さ

れている。日本ではPHR活用によって国民の健康

増進を図っており、PHR事業者への支援や指針の

策定がなされているが、PHRの利用率は17%（2023
年）と低く53、活用促進に向けてまだ改善の余地が

ある（図25）。

　患者の医療データの活用を広く普及させるに

は、社会的イノベーションも同時に起こしていく

必要がある。技術の進展に合わせて各ステークホ

ルダーがデータ取得の意義を正しく理解した上

で、行動を起こす仕組みを作る必要がある。そのた

めにもデータ活用のベネフィットを広く訴求する

とともに、診療報酬上での評価や患者の自己負担

額の軽減など、経済的利益を付与することが重要

だと考える。

3. 希少疾患の診断ラグ/診断ロスの解消に向けた提言

提言5提言4提言3提言2提言1

提言6
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提言1
新生児マススクリーニング検査対象疾患を拡大す

るとともに、重症新生児に全ゲノム検査を取り入

れるための環境整備を推進する

■ 新生児マススクリーニング検査の対象を拡大する

　まず、現在、拡大新生児スクリーニング検査で対

象となっている疾患を、新生児マススクリーニン

グ検査の対象疾患に組み入れることについて、医

療経済性の側面も踏まえて検討する。加えて、医学

の進歩によって対象疾患が増えることを想定し、

それらの医療経済性を分析できるような体制を整

備することが望ましい。

■ 重症新生児に全ゲノム検査を取り入れるための
環境整備を推進する

　重症新生児を対象に、治療法のある疾患や海外

で医療経済性の実績のある疾患を特定し、それら

の疾患の早期診断を目的とした全ゲノム検査が保

険適用下で実施できるようにする。

　現在日本では、希少疾患患者に対する網羅的遺

伝子解析は、AMEDプロジェクトの未診断疾患イニ
シアチブ（IRUD）、Priority-iプロジェクト及び難治
性疾患実用化研究事業の枠内で、研究として実施

されている。その検査結果は、発症後の診断に難渋

する場合の最終手段として、診断に利用できる。こ

の研究段階の検査を臨床段階に移行させ、確定診

断に役立つ検査情報として普及させる。全ゲノム

検査の標準化、精度管理、情報管理を確立すること

が重要である。

　米国では、政府の研究機関だけではなく、

BeginNGSなど官民のプロジェクトもあり、そうし
た患・産官学での推進も考慮すべきである。

　治療法がまだ確立していない疾患においても、

全ゲノム解析データは治療法を開発する上で非常

に有用である。将来の治療法の開発に向けて、全ゲ

ノム解析データを蓄積できる仕組みを構築するこ

とが望ましい。

■ 疾患や患者への偏見や誤解を解消するとともに
ゲノム解析のベネフィットを広く訴求する

　ゲノム解析スクリーニングに関する正しい情報

の提供を推進するとともに、疾患に対する差別や

患者の不利益の防止に取り組む。

　患者・家族への正しい情報の提供については、遺

伝カウンセラーが重要な役割を担うことが期待さ

れるが、遺伝カウンセラーの人材不足や国家資格

でないことなどが課題であると指摘されており46、

遺伝カウンセラーの環境整備が必要である。

　疾患差別や不利益の防止にあたっては、遺伝情報

に基づく差別の禁止を目的に、実効性を持った法律

が必要である。2023年にゲノム医療推進法が成立

し、ゲノム情報による不当な差別への適切な対応を

確保するための施策を講ずるものとされた47。日本

でもこうした法律が成立したことは、患者保護に

向けた大きな前進である。しかし、本法律は、米国

の遺伝情報差別禁止法（GINA）と比較すると具体

的な差別の定義や罰則の規定などがないため、実

効性に欠ける。患者が安心してゲノム解析を受け

られる環境を作るためには、遺伝情報による差別

や不適切な取り扱いが起きないようにするための

具体性・実効性を持った法整備とその周知徹底が

必要である。

提言2
医師が早期に疾患に気付けるためのAI診断支援

ツール（SaMDなど）の活用を促進する

　現在推進されている医療DXに「診断DX」を組み

込む形で、希少疾患領域におけるSaMDなどを開発
し、その普及を検討する。有用な診断補助能力を有

するAIも開発されてきており、画像診断領域でAI
を活用したSaMDの先進事例も出てきている。最新
技術を活用したSaMDなどを普及させ、疾患の早期
疑い・診断を推進することを、医療DXの柱の一つと
する。加えて、新しい診断支援ツールが広く普及す

るよう、ツール活用のベネフィットを訴求し、診療

報酬などのインセンティブを設定して、診療ガイ

ドラインへ盛り込むことが期待される。

■ 医師が希少疾患を適切に想起することを補助す
るSaMDなどを普及させる

エビデンスの構築　第2章で概観したように、医療

現場に導入することへの抵抗感や技術的障壁、ベ

ネフィットの感じにくさにより、デジタルツール・

SaMDの飛躍的な普及が難しい。また企業側は、費

用対効果などに関するエビデンスの構築に多大な

コストがかかり、普及を推進することが困難であ

る。普及の推進には、試験導入を通じて一時的な保

険償還を行い、その期間中にリアルワールドデー

タ（RWD）を収集、解析して、その結果に基づいて償
還価格を見直す手法が有効である。また、SaMD提
供企業が、製薬企業と連携して費用対効果などの

研究を共同で進めることも、エビデンス構築に有

効である。

　医師や看護師などの医療従事者の工数削減に対

するデータだけではなく、既存の治療法に対する

経済的な優位性（通院回数や入院期間の短縮、不要

な検査費用の削減）やその他のベネフィット（早期

診断による患者の予後の改善など）でエビデンス

を示すことが求められる。

　　

経済的インセンティブの付与　前述のようなエビ

デンス構築と同時に、SaMDを実装した際のインセ
ンティブを明確にすることが重要である。例えば

導入時の費用支援、個別の保険点数による評価、機

能評価係数や体制加算などによる評価などの経済

的なインセンティブの付与が考えられる。

経済的インセンティブ以外の動機付け　英国では

NICEが出している診療ガイドラインにおいてAI

ツールの使用を推奨する記述がある48。米国でも、

糖尿病網膜症のスクリーニングにおけるAIツール

の活用について、学会のガイドラインで推奨する

ことで、普及を図っている49。日本でもこうした形

での普及促進を図ることが望ましい。例えば、希少

疾患の症状と類する症状を持つ主要疾患（例：

ATTR-CMと症状が類する心不全）や、より広範な

疾患領域の診療ガイドライン（循環器疾患診療ガ

イドライン、もしくは循環器学会からのガイダン

ス）にSaMDの活用を盛り込むことが考えられる。

　あるいは、2025年4月から稼働している「かかり

つけ医機能報告」の項目に、SaMDの導入を追加す

る。本報告制度では、医療機関はかかりつけ医機能 
（発生頻度が高い疾患等の診療を行う機能、在宅医

療の提供など）の有無や内容を都道府県知事に報

告する。報告内容が公表されることにより、患者の

適切な医療機関の選択に貢献するとともに、地域

のかかりつけ医機能の基盤整備に向けた協議に活

用される50。SaMDの導入状況を項目に追加するこ
とは、診断支援ツールの活用によって高リスクの

疾患を特定する機能を持つ医療機関を評価する上

で、効果的と考えられる。

提言3
希少疾患のCoEを構築し、
非専門医・専門医のつながりを強化する

■ 非専門医・専門医間の連携を強化

　現在、都道府県ごとに配置されている難病医療

の拠点病院について、「小児希少疾患分野」「血液疾

患分野」などの希少疾患の分野単位で専門医を紐

づけし、医療機関同士が連携できるCoEを政府・自

治体と医療機関が協力し、構築する。このCoEの構

築は、デジタルによる情報共有、コミュニケーショ

ンの活用によって、希少疾患領域における、医師対

医師（Doctor to Doctor：DtoD）の遠隔コンサル

テーションなどの支援体制の構築にもつながる。

なお、希少疾患は患者数の少なさゆえに、国内だけ

では診断やその後の治療方針に関する知見が不足

する場合がある。そこで、海外の専門医との連携を

図る手段として、グローバルの希少疾患専門医

ネットワークとのDtoD連携を推進する。具体的に

は、すでに欧州などで形成されている希少疾患の

専門医ネットワークと日本の連携を推進する。

　これによって、国内で診断に難渋する場合は、海

外のプラットフォームに日本の医師がアクセスし

て、遠隔コンサルテーションが可能になる。

■ 患者がアクセスしやすい情報プラットフォーム
の整備・ネットワーク化の促進

　患者やその家族が疾患に関する情報を入手しや

すくするために、例えば、難病情報センターウェブ

サイトの情報と、AMEDの難治性疾患実用化研究事
業及び厚労科研の難治性疾患政策研究事業の成果

が、患者・家族により分かりやすい形で提供される

ような取り組みを推進することが必要である。

　また、希少疾患患者が正確な診断を受けにくい

中で、症状を基に疾患の疑いを判断できるチェッ

クリストなどを提供していくことは、患者や家族

が疾患に気付くために有効である（例：原発性免疫

不全症では厚労科研研究班が「原発性免疫不全症

を疑う10の徴候」を発出51）。加えて、患者同士のつ

ながりは情報交換のためにも精神的な支えとして

も重要である。患者数が少ない希少疾患であって

もつながりが持てるよう、国境を越えるプラット

フォームを構築することも有効である。

提言4
希少疾患に関するデータが早期診断に活用される

環境整備を推進する

■ 患者データを早期診断・治療に利活用できるよ
うデータの標準化を進める

　希少疾患は症状が非特異的であるため、患者自

身が記録した症状の推移や受診行動は希少疾患を

診断する上での重要なインプットとなる。電子カ

ルテからの情報に加え、PHRやゲノムデータなど

の医療情報が活用されるよう国が主導となりデー

タを標準化し、医療情報が統合された形で整備さ

れることが重要となる。

　データが標準化されることで、様々なステーク

ホルダーが集積されたデータを活用することがで

きる。特に利活用が始まっている画像診断領域で

は、診断結果の集積・整理・活用を優先的に始める。

現状コンサルテーションに時間を要している内容

（家族歴、受診行動が含まれているデジタル日記な

ど）も取得・活用できるようにする。

■ 患者データを希少疾患の早期診断・治療に活用
する動機付けを明確にする

　PHRを例に海外での活用状況を見ると、米国と

英国ではいずれも活用の動機付けが明確になって

いることが分かる。英国ではNHSがPHR事業者に

資金を提供し、有益なデータが収集できるよう指

示を出している。NHSのウェブサイトでは収集す

べきデータ項目やPHRが備えるべき機能のチェッ
クリストが具体的に定義されている。PHR活用に

よるベネフィットも同ウェブサイトで公開されて

おり、術後のフォローアップの質が向上した患者

の事例や業務効率が向上した医療機関の事例な

ど、複数のステークホルダーの観点からの具体的

な事例が掲載されている。米国では患者・保険者に

とって医療費が抑えられることが誘因となってい

る。約60%（2022年）の患者が自身のPHRにアクセ

スしており52、医療費を抑えるという保険者・患者

双方にとってのベネフィットを追求すべく活用さ

れている。日本ではPHR活用によって国民の健康

増進を図っており、PHR事業者への支援や指針の

策定がなされているが、PHRの利用率は17%（2023
年）と低く53、活用促進に向けてまだ改善の余地が

ある（図25）。

　患者の医療データの活用を広く普及させるに

は、社会的イノベーションも同時に起こしていく

必要がある。技術の進展に合わせて各ステークホ

ルダーがデータ取得の意義を正しく理解した上

で、行動を起こす仕組みを作る必要がある。そのた

めにもデータ活用のベネフィットを広く訴求する

とともに、診療報酬上での評価や患者の自己負担

額の軽減など、経済的利益を付与することが重要

だと考える。
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提言1
新生児マススクリーニング検査対象疾患を拡大す

るとともに、重症新生児に全ゲノム検査を取り入

れるための環境整備を推進する

■ 新生児マススクリーニング検査の対象を拡大する

　まず、現在、拡大新生児スクリーニング検査で対

象となっている疾患を、新生児マススクリーニン

グ検査の対象疾患に組み入れることについて、医

療経済性の側面も踏まえて検討する。加えて、医学

の進歩によって対象疾患が増えることを想定し、

それらの医療経済性を分析できるような体制を整

備することが望ましい。

■ 重症新生児に全ゲノム検査を取り入れるための
環境整備を推進する

　重症新生児を対象に、治療法のある疾患や海外

で医療経済性の実績のある疾患を特定し、それら

の疾患の早期診断を目的とした全ゲノム検査が保

険適用下で実施できるようにする。

　現在日本では、希少疾患患者に対する網羅的遺

伝子解析は、AMEDプロジェクトの未診断疾患イニ
シアチブ（IRUD）、Priority-iプロジェクト及び難治
性疾患実用化研究事業の枠内で、研究として実施

されている。その検査結果は、発症後の診断に難渋

する場合の最終手段として、診断に利用できる。こ

の研究段階の検査を臨床段階に移行させ、確定診

断に役立つ検査情報として普及させる。全ゲノム

検査の標準化、精度管理、情報管理を確立すること

が重要である。

　米国では、政府の研究機関だけではなく、

BeginNGSなど官民のプロジェクトもあり、そうし
た患・産官学での推進も考慮すべきである。

　治療法がまだ確立していない疾患においても、

全ゲノム解析データは治療法を開発する上で非常

に有用である。将来の治療法の開発に向けて、全ゲ

ノム解析データを蓄積できる仕組みを構築するこ

とが望ましい。

■ 疾患や患者への偏見や誤解を解消するとともに
ゲノム解析のベネフィットを広く訴求する

　ゲノム解析スクリーニングに関する正しい情報

の提供を推進するとともに、疾患に対する差別や

患者の不利益の防止に取り組む。

　患者・家族への正しい情報の提供については、遺

伝カウンセラーが重要な役割を担うことが期待さ

れるが、遺伝カウンセラーの人材不足や国家資格

でないことなどが課題であると指摘されており46、

遺伝カウンセラーの環境整備が必要である。

　疾患差別や不利益の防止にあたっては、遺伝情報

に基づく差別の禁止を目的に、実効性を持った法律

が必要である。2023年にゲノム医療推進法が成立

し、ゲノム情報による不当な差別への適切な対応を

確保するための施策を講ずるものとされた47。日本

でもこうした法律が成立したことは、患者保護に

向けた大きな前進である。しかし、本法律は、米国

の遺伝情報差別禁止法（GINA）と比較すると具体

的な差別の定義や罰則の規定などがないため、実

効性に欠ける。患者が安心してゲノム解析を受け

られる環境を作るためには、遺伝情報による差別

や不適切な取り扱いが起きないようにするための

具体性・実効性を持った法整備とその周知徹底が

必要である。

提言2
医師が早期に疾患に気付けるためのAI診断支援

ツール（SaMDなど）の活用を促進する

　現在推進されている医療DXに「診断DX」を組み

込む形で、希少疾患領域におけるSaMDなどを開発
し、その普及を検討する。有用な診断補助能力を有

するAIも開発されてきており、画像診断領域でAI
を活用したSaMDの先進事例も出てきている。最新
技術を活用したSaMDなどを普及させ、疾患の早期
疑い・診断を推進することを、医療DXの柱の一つと
する。加えて、新しい診断支援ツールが広く普及す

るよう、ツール活用のベネフィットを訴求し、診療

報酬などのインセンティブを設定して、診療ガイ

ドラインへ盛り込むことが期待される。

■ 医師が希少疾患を適切に想起することを補助す
るSaMDなどを普及させる

エビデンスの構築　第2章で概観したように、医療

現場に導入することへの抵抗感や技術的障壁、ベ

ネフィットの感じにくさにより、デジタルツール・

SaMDの飛躍的な普及が難しい。また企業側は、費

用対効果などに関するエビデンスの構築に多大な

コストがかかり、普及を推進することが困難であ

る。普及の推進には、試験導入を通じて一時的な保

険償還を行い、その期間中にリアルワールドデー

タ（RWD）を収集、解析して、その結果に基づいて償
還価格を見直す手法が有効である。また、SaMD提
供企業が、製薬企業と連携して費用対効果などの

研究を共同で進めることも、エビデンス構築に有

効である。

　医師や看護師などの医療従事者の工数削減に対

するデータだけではなく、既存の治療法に対する

経済的な優位性（通院回数や入院期間の短縮、不要

な検査費用の削減）やその他のベネフィット（早期

診断による患者の予後の改善など）でエビデンス

を示すことが求められる。

　　

経済的インセンティブの付与　前述のようなエビ

デンス構築と同時に、SaMDを実装した際のインセ
ンティブを明確にすることが重要である。例えば

導入時の費用支援、個別の保険点数による評価、機

能評価係数や体制加算などによる評価などの経済

的なインセンティブの付与が考えられる。

経済的インセンティブ以外の動機付け　英国では

NICEが出している診療ガイドラインにおいてAI

ツールの使用を推奨する記述がある48。米国でも、

糖尿病網膜症のスクリーニングにおけるAIツール

の活用について、学会のガイドラインで推奨する

ことで、普及を図っている49。日本でもこうした形

での普及促進を図ることが望ましい。例えば、希少

疾患の症状と類する症状を持つ主要疾患（例：

ATTR-CMと症状が類する心不全）や、より広範な

疾患領域の診療ガイドライン（循環器疾患診療ガ

イドライン、もしくは循環器学会からのガイダン

ス）にSaMDの活用を盛り込むことが考えられる。

　あるいは、2025年4月から稼働している「かかり

つけ医機能報告」の項目に、SaMDの導入を追加す

る。本報告制度では、医療機関はかかりつけ医機能 
（発生頻度が高い疾患等の診療を行う機能、在宅医

療の提供など）の有無や内容を都道府県知事に報

告する。報告内容が公表されることにより、患者の

適切な医療機関の選択に貢献するとともに、地域

のかかりつけ医機能の基盤整備に向けた協議に活

用される50。SaMDの導入状況を項目に追加するこ

とは、診断支援ツールの活用によって高リスクの

疾患を特定する機能を持つ医療機関を評価する上

で、効果的と考えられる。

提言3
希少疾患のCoEを構築し、
非専門医・専門医のつながりを強化する

■ 非専門医・専門医間の連携を強化

　現在、都道府県ごとに配置されている難病医療

の拠点病院について、「小児希少疾患分野」「血液疾

患分野」などの希少疾患の分野単位で専門医を紐

づけし、医療機関同士が連携できるCoEを政府・自

治体と医療機関が協力し、構築する。このCoEの構

築は、デジタルによる情報共有、コミュニケーショ

ンの活用によって、希少疾患領域における、医師対

医師（Doctor to Doctor：DtoD）の遠隔コンサル

テーションなどの支援体制の構築にもつながる。

なお、希少疾患は患者数の少なさゆえに、国内だけ

では診断やその後の治療方針に関する知見が不足

する場合がある。そこで、海外の専門医との連携を

図る手段として、グローバルの希少疾患専門医

ネットワークとのDtoD連携を推進する。具体的に

は、すでに欧州などで形成されている希少疾患の

専門医ネットワークと日本の連携を推進する。

　これによって、国内で診断に難渋する場合は、海

外のプラットフォームに日本の医師がアクセスし

て、遠隔コンサルテーションが可能になる。

■ 患者がアクセスしやすい情報プラットフォーム
の整備・ネットワーク化の促進

　患者やその家族が疾患に関する情報を入手しや

すくするために、例えば、難病情報センターウェブ

サイトの情報と、AMEDの難治性疾患実用化研究事
業及び厚労科研の難治性疾患政策研究事業の成果

が、患者・家族により分かりやすい形で提供される

ような取り組みを推進することが必要である。

　また、希少疾患患者が正確な診断を受けにくい

中で、症状を基に疾患の疑いを判断できるチェッ

クリストなどを提供していくことは、患者や家族

が疾患に気付くために有効である（例：原発性免疫

不全症では厚労科研研究班が「原発性免疫不全症

を疑う10の徴候」を発出51）。加えて、患者同士のつ

ながりは情報交換のためにも精神的な支えとして

も重要である。患者数が少ない希少疾患であって

もつながりが持てるよう、国境を越えるプラット

フォームを構築することも有効である。

提言4
希少疾患に関するデータが早期診断に活用される

環境整備を推進する

■ 患者データを早期診断・治療に利活用できるよ
うデータの標準化を進める

　希少疾患は症状が非特異的であるため、患者自

身が記録した症状の推移や受診行動は希少疾患を

診断する上での重要なインプットとなる。電子カ

ルテからの情報に加え、PHRやゲノムデータなど

の医療情報が活用されるよう国が主導となりデー

タを標準化し、医療情報が統合された形で整備さ

れることが重要となる。

　データが標準化されることで、様々なステーク

ホルダーが集積されたデータを活用することがで

きる。特に利活用が始まっている画像診断領域で

は、診断結果の集積・整理・活用を優先的に始める。

現状コンサルテーションに時間を要している内容

（家族歴、受診行動が含まれているデジタル日記な

ど）も取得・活用できるようにする。

■ 患者データを希少疾患の早期診断・治療に活用
する動機付けを明確にする

　PHRを例に海外での活用状況を見ると、米国と

英国ではいずれも活用の動機付けが明確になって

いることが分かる。英国ではNHSがPHR事業者に

資金を提供し、有益なデータが収集できるよう指

示を出している。NHSのウェブサイトでは収集す

べきデータ項目やPHRが備えるべき機能のチェッ
クリストが具体的に定義されている。PHR活用に

よるベネフィットも同ウェブサイトで公開されて

おり、術後のフォローアップの質が向上した患者

の事例や業務効率が向上した医療機関の事例な

ど、複数のステークホルダーの観点からの具体的

な事例が掲載されている。米国では患者・保険者に

とって医療費が抑えられることが誘因となってい

る。約60%（2022年）の患者が自身のPHRにアクセ

スしており52、医療費を抑えるという保険者・患者

双方にとってのベネフィットを追求すべく活用さ

れている。日本ではPHR活用によって国民の健康

増進を図っており、PHR事業者への支援や指針の

策定がなされているが、PHRの利用率は17%（2023
年）と低く53、活用促進に向けてまだ改善の余地が

ある（図25）。

　患者の医療データの活用を広く普及させるに

は、社会的イノベーションも同時に起こしていく

必要がある。技術の進展に合わせて各ステークホ

ルダーがデータ取得の意義を正しく理解した上

で、行動を起こす仕組みを作る必要がある。そのた

めにもデータ活用のベネフィットを広く訴求する

とともに、診療報酬上での評価や患者の自己負担

額の軽減など、経済的利益を付与することが重要

だと考える。

“国内で疾患単位の医療機関ネットワーク

を構築し、それらを欧州などの同様のシス

テムとつなげていけると、患者数が少ない

ながらも双方に症例経験を蓄積することが

できる”

元厚生労働省 審議官
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ईᔴ1
新生児マススクリーニング検査対ᗪ疾患ṋࢷԚす

るととᷖにᰝរ新生児に全ゲノム検査ṋʹḆɚ

ḃるḞ᷐のກӝঁȒṋ推進する

ᱻ 新生児マススクリーニング検査の対ᗪṋࢷԚする

　まず、現在、拡大新生児スクリーニング検査で対

象となっている疾患を、新生児マススクリーニン

グ検査の対象疾患に組み入れることについて、医

療経済性のȇ面も踏まえて検討する。加えて、医学

の進ைによって対象疾患がӠえることをߦ定し、

それらの医療経済性を分析できるような体制を整

備することがਲましい。

ᱻ រ新生児に全ゲノム検査ṋʹḆɚḃるḞ᷐の

ກӝঁȒṋ推進する

　重症新生児を対象に、治療法のある疾患や౸外

で医療経済性の実ᆹのある疾患を特定し、それら

の疾患の早期診断を目的とした全ゲノム検査が保

険適用下で実施できるようにする。

　現在日本では、希少疾患患者に対する網ᇿ的遺

伝子解析は、AMEDプロジェクトの未診断疾患イニ
シアチブ（IRUD）、Priority-iプロジェクト及び難治
性疾患実用化研究事業のੱ内で、研究として実施

されている。その検査結果は、発症後の診断に難ರ

する場合の最終手段として、診断に利用できる。こ

の研究段階の検査を臨床段階に移行させ、確定診

断に役立つ検査情報として৬及させる。全ゲノム

検査の標準化、ᄜ度管๗、情報管๗を確立すること

が重要である。

　米国では、政府の研究機関だけではなく、

BeginNGSなど民のプロジェクトもあり、そうし
た患・産学での推進も考ࠝすべきである。

　治療法がまだ確立していない疾患においても、

全ゲノム解析データは治療法を開発する上で非常

に有用である。将来の治療法の開発に向けて、全ゲ

ノム解析データを蓄積できる仕組みを構築するこ

とがਲましい。

ᱻ 疾患Ṏ患者ᶦのǽᔗṎᕹ解ṋ解౽するととᷖに

ゲノム解析のベᷣフィḯトṋ᷊ۛᕊఌする

　ゲノム解析スクリーニングに関する正しい情報

の提供を推進するとともに、疾患に対するڟ別や

患者の不利益の防に取り組む。

　患者・家族への正しい情報の提供については、遺

伝カウンセラーが重要な役割を担うことが期ݒさ

れるが、遺伝カウンセラーの人材不足や国家資બ

でないことなどが課題であると指दされており46、

遺伝カウンセラーの環ӝ整備が必要である。

　疾患ڟ別や不利益の防にあたっては、遺伝情報

に基づくڟ別のを目的に、実効性を持った法律

が必要である。2023年にゲノム医療推進法が成立

し、ゲノム情報による不当なڟ別への適切な対応を

確保するための施策をᖱずるものとされた47。日本

でもこうした法律が成立したことは、患者保護に

向けた大きな前進である。しかし、本法律は、米国

の遺伝情報ڟ別法（GINA）と௳ᚪすると具体

的なڟ別の定義やᇷˈの規定などがないため、実

効性にける。患者が安心してゲノム解析を受け

られる環ӝを作るためには、遺伝情報によるڟ別

や不適切な取りࢁいが起きないようにするための

具体性・実効性を持った法整備とそのζ知۠ݪが

必要である。

ईᔴ2
医ڵᶙਵに疾患にఁţᶿるḞ᷐のAI診断支援

ḫール（SaMDなᶍ）の活用ṋƾ進する

現在推進されている医療DXに「診断DX」を組み

ᛡむ形で、希少疾患領域におけるSaMDなどを開発
し、その৬及を検討する。有用な診断補助能力を有

するAIも開発されてきており、画ȡ診断領域でAI
を活用したSaMDの先進事例も出てきている。最新
ᒯを活用したSaMDなどを৬及させ、疾患の早期ࢇ
疑い・診断を推進することを、医療DXのઔの一つと
する。加えて、新しい診断支援ḫールが広く৬及す

るよう、ḫール活用のベネフィットを訴ఌし、診療

報酬などのインセンティブを設定して、診療ガイ

ドラインへཌྷりᛡむことが期ݒされる。

ᱻ 医ڵᶙ希少疾患ṋʮにߦᙉする᷇とṋᓟˮす

るSaMDなᶍṋ৬ͮḏḒる

エᶂデンスのେᰥ第2ၷで概観したように、医療

現場に導入することへの࢜感やࢇᒯ的ᣅӮ、ベ

ネフィットの感じにくさにより、デジタルḫール・

SaMDのᚊ的な৬及が難しい。また企業ȇは、費

用対効果などに関するエビデンスの構築に多大な

コストがかかり、৬及を推進することが困難であ

る。৬及の推進には、試験導入を通じて一時的な保

険ȼᝈを行い、その期間中にリアルワールドデー

タ（RWD）を収集、解析して、その結果に基づいてȼ
ᝈƵબを見直す手法が有効である。また、SaMD提
供企業が、製薬企業と連携して費用対効果などの

研究を共同で進めることも、エビデンス構築に有

効である。

　医師やར護師などの医療従事者の工数ˉ減に対

するデータだけではなく、ম存の治療法に対する

経済的なȾ位性（通院回数や入院期間の短縮、不要

な検査費用のˉ減）やそのšのベネフィット（早期

診断による患者の予後の改Ѝなど）でエビデンス

をすことがఌめられる。

　　

ᅙಭ༭インセンティᶆのţćᰥ前ᛲのようなエビ

デンス構築と同時に、SaMDを実装した際のインセ
ンティブを明確にすることが重要である。例えば

導入時の費用支援、個別の保険点数によるᕗƵ、機

能ᕗƵ係数や体制加算などによるᕗƵなどの経済

的なインセンティブの付与が考えられる。

ᅙಭ༭インセンティᶆūԒの̂ţᶿ　英国では

NICEが出している診療ガイドラインにおいてAI

ḫールの使用を推Իする記ᛲがある48。米国でも、

ᄣأ病網膜症のスクリーニングにおけるAIḫール

の活用について、学会のガイドラインで推Իする

ことで、৬及を図っている49。日本でもこうした形

での৬及促進を図ることがਲましい。例えば、希少

疾患の症状と類する症状を持つ主要疾患（例：

ATTR-CMと症状が類する心不全）や、より広な

疾患領域の診療ガイドライン（循環器疾患診療ガ

イドライン、もしくは循環器学会からのガイダン

ス）にSaMDの活用をཌྷりᛡむことが考えられる。

　あるいは、2025年4月からး働している「かかり

つけ医機能報告」の項目に、SaMDの導入を追加す

る。本報告制度では、医療機関はかかりつけ医機能

（発生ᥠ度が高い疾患等の診療を行う機能、在׀医

療の提供など）の有無や内容を都道府県知事に報

告する。報告内容が公ᒸされることにより、患者の

適切な医療機関の選にᘀ献するとともに、ҁ域

のかかりつけ医機能の基盤整備に向けた協議に活

用される50。SaMDの導入状況を項目に追加するこ
とは、診断支援ḫールの活用によって高リスクの

疾患を特定する機能を持つ医療機関をᕗƵする上

で、効果的と考えられる。

ईᔴ3
希少疾患のCoEṋେḕᰝ
ᤛᡨ医・ᡨ医のḪなᶙḆṋ̣ܬする

ᱻ ᤛᡨ医・ᡨ医ᡲの連携ṋ̣ܬ

　現在、都道府県ごとに配置されている難病医療

の拠点病院について、「小児希少疾患分野」「血ಈ疾

患分野」などの希少疾患の分野単位で専門医をᄻ

づけし、医療機関同Ӿが連携できるCoEを政府・自

治体と医療機関が協力し、構築する。このCoEの構

築は、デジタルによる情報共有、コミṣニケーシṛ

ンの活用によって、希少疾患領域における、医師対

医師（Doctor to Doctor：DtoD）のᜱᢿコンサル

テーシṛンなどの支援体制の構築にもつながる。

なお、希少疾患は患者数の少なさゆえに、国内だけ

では診断やその後の治療方針に関する知見が不足

する場合がある。そこで、౸外の専門医との連携を

図る手段として、グローバルの希少疾患専門医

ネットワークとのDtoD連携を推進する。具体的に

は、すでに欧州などで形成されている希少疾患の

専門医ネットワークと日本の連携を推進する。

　これによって、国内で診断に難ರする場合は、౸

外のプラットフォームに日本の医師がアクセスし

て、ᜱᢿコンサルテーシṛンが可能になる。

ᱻ 患者ᶙアクセスḕṎすᶲ情報᷿ラḯトフォーム

のঁȒ・ᷣ ḯトワーク̣のƾ進

　患者やその家族が疾患に関する情報を入手しや

すくするために、例えば、難病情報センターウェブ

サイトの情報と、AMEDの難治性疾患実用化研究事
業及び厚労科研の難治性疾患政策研究事業の成果

が、患者・家族により分かりやすい形で提供される

ような取り組みを推進することが必要である。

　また、希少疾患患者が正確な診断を受けにくい

中で、症状を基に疾患の疑いをʸ断できるチェッ

クリストなどを提供していくことは、患者や家族

が疾患に気付くために有効である（例：原発性免疫

不全症では厚労科研研究๏が「原発性免疫不全症

を疑う10の徴候」を発出51）。加えて、患者同Ӿのつ

ながりは情報ňऌのためにもᄜ神的な支えとして

も重要である。患者数が少ない希少疾患であって

もつながりが持てるよう、国ӝをᙌえるプラット

フォームを構築することも有効である。

ईᔴ4
希少疾患に関するデータᶙਵ診断に活用ḏḃる

ກӝঁȒṋ推進する

ᱻ 患者データṋਵ診断・స療にʻ活用で᷄るよ

Ḳデータのೠ̣ṋ進᷐る

　希少疾患は症状が非特異的であるため、患者自

身が記録した症状の推移や受診行動は希少疾患を

診断する上での重要なインプットとなる。ᣲ子カ

ルテからの情報に加え、PHRやゲノムデータなど

の医療情報が活用されるよう国が主導となりデー

タを標準化し、医療情報が統合された形で整備さ

れることが重要となる。

　データが標準化されることで、୍ 々なステーク

ホルダーが集積されたデータを活用することがで

きる。特に利活用が始まっている画ȡ診断領域で

は、診断結果の集積・整๗・活用をȾ先的に始める。

現状コンサルテーシṛンに時間を要している内容

（家族ௌ、受診行動が含まれているデジタル日記な

ど）も取得・活用できるようにする。

ᱻ 患者データṋ希少疾患のਵ診断・స療に活用

する̂ţᶿṋ明࿈にする

PHRを例に౸外での活用状況を見ると、米国と

英国ではいずれも活用の動機付けが明確になって

いることが分かる。英国ではNHSがPHR事業者に

資ឞを提供し、有益なデータが収集できるよう指

を出している。NHSのウェブサイトでは収集す

べきデータ項目やPHRが備えるべき機能のチェッ
クリストが具体的に定義されている。PHR活用に

よるベネフィットも同ウェブサイトで公開されて

おり、ᒯ後のフォローアップの質が向上した患者

の事例や業務効ุが向上した医療機関の事例な

ど、複数のステークホルダーの観点からの具体的

な事例が掲載されている。米国では患者・保険者に

とって医療費がࢍえられることがᕳ因となってい

る。約60%（2022年）の患者が自身のPHRにアクセ

スしており52、医療費をࢍえるという保険者・患者

Ͱ方にとってのベネフィットを追ఌすべく活用さ

れている。日本ではPHR活用によって国民の健康

Ӡ進を図っており、PHR事業者への支援や指針の

策定がなされているが、PHRの利用ุは17%（2023
年）と低く53、活用促進に向けてまだ改ЍのƖҁが

ある（図25）。

　患者の医療データの活用を広く৬及させるに

は、社会的イノベーシṛンも同時に起こしていく

必要がある。ࢇᒯの進رに合わせて各ステークホ

ルダーがデータ取得の意義を正しく๗解した上

で、行動を起こす仕組みを作る必要がある。そのた

めにもデータ活用のベネフィットを広く訴ఌする

とともに、診療報酬上でのᕗƵや患者の自ڠᗾ担

額のᚨ減など、経済的利益を付与することが重要

だと考える。

ईᔴ5
患者のԂᶙͱḏḃḞ社会の実๔にΛᶿᰝ

患者Ѧƒなᶍのߵᔗの७Ⴉᶦのͱの推進ᰝ

ͮᶁḘḃにݮᔑとなるᘚឞ基盤の̣ܬṋ支援する

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ṋ७Ⴉのរᔑな᷷ートᷠーと

する

　患者を取りڦく課題を解決するためには、患者

のԂを政策や制度にͱする仕組みが不可であ

る。希少疾患は患者数が少ないため、個別疾患の患

者会・家族会では患者団体としての規୨が小さい。

このため、患者団体を取りまとめた協議会が、患者

団体のԂをまとめて発Ǎしていくことがᶯさわし

い。日本ではJPAや難病のこども支援全国ネット

ワークが、日本における希少疾患患者家族団体の

協議会として政策提言活動を実施しており、より

発ر的なものになるよう支援する必要がある。米

国FDAの「Patient-Focused Drug Development
（PFDD）」54のように、医薬品開発の段階から患者

の経験やニーズを体系的に取り入れる仕組みが、

日本でも整備されることが期ݒされる。具体的に

は、患者、医療従事者、製薬企業、行政が参加する会

合の定期的な開催と、患者のԂを政策や制度にͱ

するためのガイダンスの策定を進めるべきと考

える。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ᶙデータ基盤のঁȒと活用の

ƾ進に参画する

　患者団体・協議会が収集したデータによって構

築されるエビデンスを医療や政策に活用するため

の基盤整備が必要である。米国のNORDが提供す

るIAMRARE Programのようなレジストリプラッ
トフォームを活用し、各患者団体が疾患データを

集積、統合管๗できる仕組みを日本でも導入すべ

きと考える。このデータ基盤は、政策提言や製薬企

業との連携を強化し、患者団体と協議会が社会の

重要なパートᷠーとして機能するѼ·となる。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会のᘚឞ基盤ṋ̣ܬする

　日本の患者団体・協議会は౸外の同種団体と௳

ᚪして資ឞ基盤がኃܩであり、それが活動を̶分

にر開できない要因の1つとなっている。協議会の

主な資ឞは、政府の補助事業、個人や企業からの

付、加ཐ団体からの会費、そのšの収益事業などע

で構成される。米国のNORDと௳ᚪすると、資ឞ

の種類自体に大きなڟはないものの、その資ឞ規

୨には大きな違いがある。

JPAの年間収入は0.5ȴ円ဨ度であるのに対し、

NORDの年間収入は90ȴ円ᙋとなっている。米国

国立衛生研究所（NIH）など政府機関からの助成ឞ

約3ȴ円（約190万ドル）55のほか、プロフェッシṛᷠ

ルな募ឞ活動チームやマーケティング戦略を駆使

したチṓリティーイベントなどで個人や企業から

多額のע付を集めている。日本では資ឞの制約も

あり、NORDのような大規୨な募ឞ活動をر開す

るƖҁはᢡ定的である。

　個人や企業からのע付ឞも規୨が大きく異な

り、そのተ৭にはע付文化の違いやဪ制Ⱦᜟ策の

存在が࣊げられる。「ע付の後進国」と言われる日

本では、名目GDPに占める個人ע付ឞ額が0.14％
であるのに対し、米国は日本の10Ǟの1.44％という
అ準になっている56。日本でも、米国のようにע付

額の一定割合をဪࣷ除する制度（ע付ဪ制Ⱦᜟ策）

の強化がఌめられる。

　そのšには、例えば、患者データのレジストリ化

を進め、データ提供の対Ƶとして製薬企業と連携

し資ឞั得を強化するなど、資ឞ基盤をע付にƳ

存するのではなく、ほかの資ឞから資ឞ基盤を

強化できる仕組みを構築する必要がある。

　これらの施策を通じて、患者団体と協議会が政

策や制度運用にᘀ献し、患者のԂがͱされた社

会の実現にע与する体制を構築する。

ईᔴ6
७ۤᶙ推進するĕપ༭ʹḆᅔᷓにᰝ希少疾患の

診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋᅔᷓᛡᷙ

ᱻ 診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋɥƒ̣
ḕᷗニタリングするƒˀṋঁȒする

　各提言を実現し、希少疾患の診断ラグ/診断ロス
を解౽するためには、個々のステークホルダーが明

確なオーᷠーシップを持ち、それぞれの役割に఼っ

た施策を推進すること、その成果をᷗニタリングす

ることが不可である。特に、研究開発の推進、診

断ᄜ度の向上、医療アクセスの改Ѝを総合的に進め

るための国家的な戦略の策定がఌめられる。

　また、医療やテクノロジーがᚊ的に進化して

いる現状を踏まえ、目標や施策をઈᚡに見直して

いくこともఌめられる。特に、多くの施策を推進す

るにあたっては、政府のリーダーシップやサポー

トがかせない。政府が推進する施策に、ほかのス

テークホルダーの施策を関連付けることで、さら

なる推進力を得ることができる。

　提言1でᛲべた全ゲノム検査の拡ɉについては、

「全ゲノム解析等実行計画」に新生児も含むことが

重要である。また、具体的な施策を進めるために

「難病の克服」や「全ゲノム解析の結果を早急に日

常診療へ導入するための基本戦略」などを掲げ、こ

れを計画、実行、検証、成果をすことが必要と考

える。また、遺伝カウンセラーの国家資બ化や体制

強化、さらに遺伝情報に基づくڟ別をするため

の法規制の整備を施策に含めることがਲましい。

　提言2で࣊げたSaMDの৬及促進や提言4でᛲべ

た患者データの活用は、内閣が主導する「医療

DX」57におけるᣲ子カルテ情報の標準化や、マイᷠ

ポータルを通じた医療情報の覧ѩ拡大といっ

た取り組みに合致する。しかし、現状では医療DXの
各施策や工ဨᒸにおいて、診断や治療に対してイ

ノベーシṛンを取り入れるという文ኅでは̶分に

は議ᖎされていない（医療DXの工ဨᒸは図27参
照）。予期しないパターンを明らかにし、౹ᜁが̶

分ではない専門知識を活用することは、希少疾患

分野にこそ活かされるデジタルテクノロジーの長

所である。そのため、AIやSaMDの৬及促進に関す

る具体的な施策を策定、工ဨᒸに追加し、৬及度合

いや診断ุ向上といった指標をᷗニタリングする

ことがਲまれる。また、希少疾患では患者数が少な

くデータがᢡられるため、データベースの共有や

統合のシステム構築が、エビデンス構築に有用と

なる。まずは希少疾患分野におけるデータ活用の

システム構築を進めることで、ほかの領域に応用

していくことは、「医療DX」の推進に重要な意義を

持つ。

　提言3でᛲべた希少疾患におけるCoEの構築や、
提言5の患者団体・協議会のエンパワメントについ

ては、難病法58に基づいて具体化が可能だ。医療提

供体制の整備や患者及び家族の相談支援は、すで

に難病法に含まれている。疾患領域ごとのCoEの
構築、それにᄻづく疾患レジストリの整備、患者団

体・協議会への体系的な資ឞ౩入の仕組み作りな

どを進め、具体的な目標を設定し、進ࣚをᷗニタリ

ングできる体制を整えることがఌめられる。

　以上で例される取り組みや法規制の整備と同

୍に、政府が推進する中પ的な取り組みに希少疾

患の診断ラグや診断ロス解౽に向けた施策を組み

ᛡみ、患者、産業界、政府、アカデミアのステークホ

ルダーが一体となって、希少疾患の診断ラグ/診断
ロスの解౽を目指すことが期ݒされる。

健康Ӡ進 医療の質ΛĄ 医療ᘑࢍˀ

国民・患者が自らの保険医療情報

を確認できるようにすることで

ĵᢗ・健康Ӡ進に活用できること

を目指す。総務省、厚生労働省、経

済産業省が協働しPHR事業者へ

の支援や基本的指針の策定を実

施。まだ利用ุは低く、利活用に

向けᜅ上段階にある

医療の質ṋΛĄすべく、NHSが
PHRの活用を推進している。PHR
事業者への資ឞ提供を実施し、収

集するデータ項目や備えるべき機

能などのガイドラインを具体的に

規定。PHRを活用してより良い治
療を受けられアウトカムの改Ѝ

につながった事例を紹介

PHRを活用して患者が自身の医

療情報を管๗し、医療意思決定に

積的に関与する。保険者がPHR
を提供し、利用を促すことで医療

ᘑのࢍˀを目指している

マイᷠポータルで

診療情報などを

覧したことがある
（2023年11、12月調査結果）

17% 70᥍བྷ 57%

PHRが備える機能
として70項目の
チェックリストを規定
（2024年11月現在）

慢性疾患の患者を中心

に、約60%の米国民が
自身のPHRにアクセス
したことがある
（2022年データ）

出典：Ԛφᆍ ᯠྡᡲPHRサᵩᶂḜᷨʻ౦ṋۛᶛḌᷥᶣᯡ（https://www.dir.co.jp/report/research/policy-analysis/human-society/20240326_024321.pdf）
NHSウェブサイト（https://digital.nhs.uk/services/personal-health-records-adoption-service）, Office of the National Coordinator for Health Information 
Technology. (2023,October). Individuals’ access and use of patient portals and smartphone health apps, 2022.HealthIT.gov.

図25 日本、英国、米国におけるPHR活用

౸ԒでᶣPHRᶙ活用ḏḃるḞ᷐のŠᅔᷓƙḆᶙ۠ݪḏḃḡᶲる
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ईᔴ1
新生児マススクリーニング検査対ᗪ疾患ṋࢷԚす

るととᷖにᰝរ新生児に全ゲノム検査ṋʹḆɚ

ḃるḞ᷐のກӝঁȒṋ推進する

ᱻ 新生児マススクリーニング検査の対ᗪṋࢷԚする

　まず、現在、拡大新生児スクリーニング検査で対

象となっている疾患を、新生児マススクリーニン

グ検査の対象疾患に組み入れることについて、医

療経済性のȇ面も踏まえて検討する。加えて、医学

の進ைによって対象疾患がӠえることをߦ定し、

それらの医療経済性を分析できるような体制を整

備することがਲましい。

ᱻ រ新生児に全ゲノム検査ṋʹḆɚḃるḞ᷐の

ກӝঁȒṋ推進する

　重症新生児を対象に、治療法のある疾患や౸外

で医療経済性の実ᆹのある疾患を特定し、それら

の疾患の早期診断を目的とした全ゲノム検査が保

険適用下で実施できるようにする。

　現在日本では、希少疾患患者に対する網ᇿ的遺

伝子解析は、AMEDプロジェクトの未診断疾患イニ
シアチブ（IRUD）、Priority-iプロジェクト及び難治
性疾患実用化研究事業のੱ内で、研究として実施

されている。その検査結果は、発症後の診断に難ರ

する場合の最終手段として、診断に利用できる。こ

の研究段階の検査を臨床段階に移行させ、確定診

断に役立つ検査情報として৬及させる。全ゲノム

検査の標準化、ᄜ度管๗、情報管๗を確立すること

が重要である。

　米国では、政府の研究機関だけではなく、

BeginNGSなど民のプロジェクトもあり、そうし
た患・産学での推進も考ࠝすべきである。

　治療法がまだ確立していない疾患においても、

全ゲノム解析データは治療法を開発する上で非常

に有用である。将来の治療法の開発に向けて、全ゲ

ノム解析データを蓄積できる仕組みを構築するこ

とがਲましい。

ᱻ 疾患Ṏ患者ᶦのǽᔗṎᕹ解ṋ解౽するととᷖに

ゲノム解析のベᷣフィḯトṋ᷊ۛᕊఌする

　ゲノム解析スクリーニングに関する正しい情報

の提供を推進するとともに、疾患に対するڟ別や

患者の不利益の防に取り組む。

　患者・家族への正しい情報の提供については、遺

伝カウンセラーが重要な役割を担うことが期ݒさ

れるが、遺伝カウンセラーの人材不足や国家資બ

でないことなどが課題であると指दされており46、

遺伝カウンセラーの環ӝ整備が必要である。

　疾患ڟ別や不利益の防にあたっては、遺伝情報

に基づくڟ別のを目的に、実効性を持った法律

が必要である。2023年にゲノム医療推進法が成立

し、ゲノム情報による不当なڟ別への適切な対応を

確保するための施策をᖱずるものとされた47。日本

でもこうした法律が成立したことは、患者保護に

向けた大きな前進である。しかし、本法律は、米国

の遺伝情報ڟ別法（GINA）と௳ᚪすると具体

的なڟ別の定義やᇷˈの規定などがないため、実

効性にける。患者が安心してゲノム解析を受け

られる環ӝを作るためには、遺伝情報によるڟ別

や不適切な取りࢁいが起きないようにするための

具体性・実効性を持った法整備とそのζ知۠ݪが

必要である。

ईᔴ2
医ڵᶙਵに疾患にఁţᶿるḞ᷐のAI診断支援

ḫール（SaMDなᶍ）の活用ṋƾ進する

現在推進されている医療DXに「診断DX」を組み

ᛡむ形で、希少疾患領域におけるSaMDなどを開発
し、その৬及を検討する。有用な診断補助能力を有

するAIも開発されてきており、画ȡ診断領域でAI
を活用したSaMDの先進事例も出てきている。最新
ᒯを活用したSaMDなどを৬及させ、疾患の早期ࢇ
疑い・診断を推進することを、医療DXのઔの一つと
する。加えて、新しい診断支援ḫールが広く৬及す

るよう、ḫール活用のベネフィットを訴ఌし、診療

報酬などのインセンティブを設定して、診療ガイ

ドラインへཌྷりᛡむことが期ݒされる。

ᱻ 医ڵᶙ希少疾患ṋʮにߦᙉする᷇とṋᓟˮす

るSaMDなᶍṋ৬ͮḏḒる

エᶂデンスのେᰥ第2ၷで概観したように、医療

現場に導入することへの࢜感やࢇᒯ的ᣅӮ、ベ

ネフィットの感じにくさにより、デジタルḫール・

SaMDのᚊ的な৬及が難しい。また企業ȇは、費

用対効果などに関するエビデンスの構築に多大な

コストがかかり、৬及を推進することが困難であ

る。৬及の推進には、試験導入を通じて一時的な保

険ȼᝈを行い、その期間中にリアルワールドデー

タ（RWD）を収集、解析して、その結果に基づいてȼ
ᝈƵબを見直す手法が有効である。また、SaMD提
供企業が、製薬企業と連携して費用対効果などの

研究を共同で進めることも、エビデンス構築に有

効である。

　医師やར護師などの医療従事者の工数ˉ減に対

するデータだけではなく、ম存の治療法に対する

経済的なȾ位性（通院回数や入院期間の短縮、不要

な検査費用のˉ減）やそのšのベネフィット（早期

診断による患者の予後の改Ѝなど）でエビデンス

をすことがఌめられる。

　　

ᅙಭ༭インセンティᶆのţćᰥ前ᛲのようなエビ

デンス構築と同時に、SaMDを実装した際のインセ
ンティブを明確にすることが重要である。例えば

導入時の費用支援、個別の保険点数によるᕗƵ、機

能ᕗƵ係数や体制加算などによるᕗƵなどの経済

的なインセンティブの付与が考えられる。

ᅙಭ༭インセンティᶆūԒの̂ţᶿ　英国では

NICEが出している診療ガイドラインにおいてAI

ḫールの使用を推Իする記ᛲがある48。米国でも、

ᄣأ病網膜症のスクリーニングにおけるAIḫール

の活用について、学会のガイドラインで推Իする

ことで、৬及を図っている49。日本でもこうした形

での৬及促進を図ることがਲましい。例えば、希少

疾患の症状と類する症状を持つ主要疾患（例：

ATTR-CMと症状が類する心不全）や、より広な

疾患領域の診療ガイドライン（循環器疾患診療ガ

イドライン、もしくは循環器学会からのガイダン

ス）にSaMDの活用をཌྷりᛡむことが考えられる。

　あるいは、2025年4月からး働している「かかり

つけ医機能報告」の項目に、SaMDの導入を追加す

る。本報告制度では、医療機関はかかりつけ医機能

（発生ᥠ度が高い疾患等の診療を行う機能、在׀医

療の提供など）の有無や内容を都道府県知事に報

告する。報告内容が公ᒸされることにより、患者の

適切な医療機関の選にᘀ献するとともに、ҁ域

のかかりつけ医機能の基盤整備に向けた協議に活

用される50。SaMDの導入状況を項目に追加するこ

とは、診断支援ḫールの活用によって高リスクの

疾患を特定する機能を持つ医療機関をᕗƵする上

で、効果的と考えられる。

ईᔴ3
希少疾患のCoEṋେḕᰝ
ᤛᡨ医・ᡨ医のḪなᶙḆṋ̣ܬする

ᱻ ᤛᡨ医・ᡨ医ᡲの連携ṋ̣ܬ

　現在、都道府県ごとに配置されている難病医療

の拠点病院について、「小児希少疾患分野」「血ಈ疾

患分野」などの希少疾患の分野単位で専門医をᄻ

づけし、医療機関同Ӿが連携できるCoEを政府・自

治体と医療機関が協力し、構築する。このCoEの構

築は、デジタルによる情報共有、コミṣニケーシṛ

ンの活用によって、希少疾患領域における、医師対

医師（Doctor to Doctor：DtoD）のᜱᢿコンサル

テーシṛンなどの支援体制の構築にもつながる。

なお、希少疾患は患者数の少なさゆえに、国内だけ

では診断やその後の治療方針に関する知見が不足

する場合がある。そこで、౸外の専門医との連携を

図る手段として、グローバルの希少疾患専門医

ネットワークとのDtoD連携を推進する。具体的に

は、すでに欧州などで形成されている希少疾患の

専門医ネットワークと日本の連携を推進する。

　これによって、国内で診断に難ರする場合は、౸

外のプラットフォームに日本の医師がアクセスし

て、ᜱᢿコンサルテーシṛンが可能になる。

ᱻ 患者ᶙアクセスḕṎすᶲ情報᷿ラḯトフォーム

のঁȒ・ᷣ ḯトワーク̣のƾ進

　患者やその家族が疾患に関する情報を入手しや

すくするために、例えば、難病情報センターウェブ

サイトの情報と、AMEDの難治性疾患実用化研究事
業及び厚労科研の難治性疾患政策研究事業の成果

が、患者・家族により分かりやすい形で提供される

ような取り組みを推進することが必要である。

　また、希少疾患患者が正確な診断を受けにくい

中で、症状を基に疾患の疑いをʸ断できるチェッ

クリストなどを提供していくことは、患者や家族

が疾患に気付くために有効である（例：原発性免疫

不全症では厚労科研研究๏が「原発性免疫不全症

を疑う10の徴候」を発出51）。加えて、患者同Ӿのつ

ながりは情報ňऌのためにもᄜ神的な支えとして

も重要である。患者数が少ない希少疾患であって

もつながりが持てるよう、国ӝをᙌえるプラット

フォームを構築することも有効である。

ईᔴ4
希少疾患に関するデータᶙਵ診断に活用ḏḃる

ກӝঁȒṋ推進する

ᱻ 患者データṋਵ診断・స療にʻ活用で᷄るよ

Ḳデータのೠ̣ṋ進᷐る

　希少疾患は症状が非特異的であるため、患者自

身が記録した症状の推移や受診行動は希少疾患を

診断する上での重要なインプットとなる。ᣲ子カ

ルテからの情報に加え、PHRやゲノムデータなど

の医療情報が活用されるよう国が主導となりデー

タを標準化し、医療情報が統合された形で整備さ

れることが重要となる。

　データが標準化されることで、୍ 々なステーク

ホルダーが集積されたデータを活用することがで

きる。特に利活用が始まっている画ȡ診断領域で

は、診断結果の集積・整๗・活用をȾ先的に始める。

現状コンサルテーシṛンに時間を要している内容

（家族ௌ、受診行動が含まれているデジタル日記な

ど）も取得・活用できるようにする。

ᱻ 患者データṋ希少疾患のਵ診断・స療に活用

する̂ţᶿṋ明࿈にする

PHRを例に౸外での活用状況を見ると、米国と

英国ではいずれも活用の動機付けが明確になって

いることが分かる。英国ではNHSがPHR事業者に

資ឞを提供し、有益なデータが収集できるよう指

を出している。NHSのウェブサイトでは収集す

べきデータ項目やPHRが備えるべき機能のチェッ
クリストが具体的に定義されている。PHR活用に

よるベネフィットも同ウェブサイトで公開されて

おり、ᒯ後のフォローアップの質が向上した患者

の事例や業務効ุが向上した医療機関の事例な

ど、複数のステークホルダーの観点からの具体的

な事例が掲載されている。米国では患者・保険者に

とって医療費がࢍえられることがᕳ因となってい

る。約60%（2022年）の患者が自身のPHRにアクセ

スしており52、医療費をࢍえるという保険者・患者

Ͱ方にとってのベネフィットを追ఌすべく活用さ

れている。日本ではPHR活用によって国民の健康

Ӡ進を図っており、PHR事業者への支援や指針の

策定がなされているが、PHRの利用ุは17%（2023
年）と低く53、活用促進に向けてまだ改ЍのƖҁが

ある（図25）。

　患者の医療データの活用を広く৬及させるに

は、社会的イノベーシṛンも同時に起こしていく

必要がある。ࢇᒯの進رに合わせて各ステークホ

ルダーがデータ取得の意義を正しく๗解した上

で、行動を起こす仕組みを作る必要がある。そのた

めにもデータ活用のベネフィットを広く訴ఌする

とともに、診療報酬上でのᕗƵや患者の自ڠᗾ担

額のᚨ減など、経済的利益を付与することが重要

だと考える。

ईᔴ5
患者のԂᶙͱḏḃḞ社会の実๔にΛᶿᰝ

患者Ѧƒなᶍのߵᔗの७Ⴉᶦのͱの推進ᰝ

ͮᶁḘḃにݮᔑとなるᘚឞ基盤の̣ܬṋ支援する

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ṋ७Ⴉのរᔑな᷷ートᷠーと

する

　患者を取りڦく課題を解決するためには、患者

のԂを政策や制度にͱする仕組みが不可であ

る。希少疾患は患者数が少ないため、個別疾患の患

者会・家族会では患者団体としての規୨が小さい。

このため、患者団体を取りまとめた協議会が、患者

団体のԂをまとめて発Ǎしていくことがᶯさわし

い。日本ではJPAや難病のこども支援全国ネット

ワークが、日本における希少疾患患者家族団体の

協議会として政策提言活動を実施しており、より

発ر的なものになるよう支援する必要がある。米

国FDAの「Patient-Focused Drug Development
（PFDD）」54のように、医薬品開発の段階から患者

の経験やニーズを体系的に取り入れる仕組みが、

日本でも整備されることが期ݒされる。具体的に

は、患者、医療従事者、製薬企業、行政が参加する会

合の定期的な開催と、患者のԂを政策や制度にͱ

するためのガイダンスの策定を進めるべきと考

える。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ᶙデータ基盤のঁȒと活用の

ƾ進に参画する

　患者団体・協議会が収集したデータによって構

築されるエビデンスを医療や政策に活用するため

の基盤整備が必要である。米国のNORDが提供す

るIAMRARE Programのようなレジストリプラッ
トフォームを活用し、各患者団体が疾患データを

集積、統合管๗できる仕組みを日本でも導入すべ

きと考える。このデータ基盤は、政策提言や製薬企

業との連携を強化し、患者団体と協議会が社会の

重要なパートᷠーとして機能するѼ·となる。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会のᘚឞ基盤ṋ̣ܬする

　日本の患者団体・協議会は౸外の同種団体と௳

ᚪして資ឞ基盤がኃܩであり、それが活動を̶分

にر開できない要因の1つとなっている。協議会の

主な資ឞは、政府の補助事業、個人や企業からの

付、加ཐ団体からの会費、そのšの収益事業などע

で構成される。米国のNORDと௳ᚪすると、資ឞ

の種類自体に大きなڟはないものの、その資ឞ規

୨には大きな違いがある。

JPAの年間収入は0.5ȴ円ဨ度であるのに対し、

NORDの年間収入は90ȴ円ᙋとなっている。米国

国立衛生研究所（NIH）など政府機関からの助成ឞ

約3ȴ円（約190万ドル）55のほか、プロフェッシṛᷠ

ルな募ឞ活動チームやマーケティング戦略を駆使

したチṓリティーイベントなどで個人や企業から

多額のע付を集めている。日本では資ឞの制約も

あり、NORDのような大規୨な募ឞ活動をر開す

るƖҁはᢡ定的である。

　個人や企業からのע付ឞも規୨が大きく異な

り、そのተ৭にはע付文化の違いやဪ制Ⱦᜟ策の

存在が࣊げられる。「ע付の後進国」と言われる日

本では、名目GDPに占める個人ע付ឞ額が0.14％
であるのに対し、米国は日本の10Ǟの1.44％という
అ準になっている56。日本でも、米国のようにע付

額の一定割合をဪࣷ除する制度（ע付ဪ制Ⱦᜟ策）

の強化がఌめられる。

　そのšには、例えば、患者データのレジストリ化

を進め、データ提供の対Ƶとして製薬企業と連携

し資ឞั得を強化するなど、資ឞ基盤をע付にƳ

存するのではなく、ほかの資ឞから資ឞ基盤を

強化できる仕組みを構築する必要がある。

　これらの施策を通じて、患者団体と協議会が政

策や制度運用にᘀ献し、患者のԂがͱされた社

会の実現にע与する体制を構築する。

ईᔴ6
७ۤᶙ推進するĕપ༭ʹḆᅔᷓにᰝ希少疾患の

診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋᅔᷓᛡᷙ

ᱻ 診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋɥƒ̣
ḕᷗニタリングするƒˀṋঁȒする

　各提言を実現し、希少疾患の診断ラグ/診断ロス
を解౽するためには、個々のステークホルダーが明

確なオーᷠーシップを持ち、それぞれの役割に఼っ

た施策を推進すること、その成果をᷗニタリングす

ることが不可である。特に、研究開発の推進、診

断ᄜ度の向上、医療アクセスの改Ѝを総合的に進め

るための国家的な戦略の策定がఌめられる。

　また、医療やテクノロジーがᚊ的に進化して

いる現状を踏まえ、目標や施策をઈᚡに見直して

いくこともఌめられる。特に、多くの施策を推進す

るにあたっては、政府のリーダーシップやサポー

トがかせない。政府が推進する施策に、ほかのス

テークホルダーの施策を関連付けることで、さら

なる推進力を得ることができる。

　提言1でᛲべた全ゲノム検査の拡ɉについては、

「全ゲノム解析等実行計画」に新生児も含むことが

重要である。また、具体的な施策を進めるために

「難病の克服」や「全ゲノム解析の結果を早急に日

常診療へ導入するための基本戦略」などを掲げ、こ

れを計画、実行、検証、成果をすことが必要と考

える。また、遺伝カウンセラーの国家資બ化や体制

強化、さらに遺伝情報に基づくڟ別をするため

の法規制の整備を施策に含めることがਲましい。

　提言2で࣊げたSaMDの৬及促進や提言4でᛲべ

た患者データの活用は、内閣が主導する「医療

DX」57におけるᣲ子カルテ情報の標準化や、マイᷠ

ポータルを通じた医療情報の覧ѩ拡大といっ

た取り組みに合致する。しかし、現状では医療DXの
各施策や工ဨᒸにおいて、診断や治療に対してイ

ノベーシṛンを取り入れるという文ኅでは̶分に

は議ᖎされていない（医療DXの工ဨᒸは図27参
照）。予期しないパターンを明らかにし、౹ᜁが̶

分ではない専門知識を活用することは、希少疾患

分野にこそ活かされるデジタルテクノロジーの長

所である。そのため、AIやSaMDの৬及促進に関す

る具体的な施策を策定、工ဨᒸに追加し、৬及度合

いや診断ุ向上といった指標をᷗニタリングする

ことがਲまれる。また、希少疾患では患者数が少な

くデータがᢡられるため、データベースの共有や

統合のシステム構築が、エビデンス構築に有用と

なる。まずは希少疾患分野におけるデータ活用の

システム構築を進めることで、ほかの領域に応用

していくことは、「医療DX」の推進に重要な意義を

持つ。

　提言3でᛲべた希少疾患におけるCoEの構築や、
提言5の患者団体・協議会のエンパワメントについ

ては、難病法58に基づいて具体化が可能だ。医療提

供体制の整備や患者及び家族の相談支援は、すで

に難病法に含まれている。疾患領域ごとのCoEの
構築、それにᄻづく疾患レジストリの整備、患者団

体・協議会への体系的な資ឞ౩入の仕組み作りな

どを進め、具体的な目標を設定し、進ࣚをᷗニタリ

ングできる体制を整えることがఌめられる。

　以上で例される取り組みや法規制の整備と同

୍に、政府が推進する中પ的な取り組みに希少疾

患の診断ラグや診断ロス解౽に向けた施策を組み

ᛡみ、患者、産業界、政府、アカデミアのステークホ

ルダーが一体となって、希少疾患の診断ラグ/診断
ロスの解౽を目指すことが期ݒされる。

“ᣲ子ᶻルḢのߓӄᶇᶿᶉ᷊ᷟᰝ患者の͵診

ᒬ動᷐ᷖḡʭ੫ḛḌ᷇とᶉߓӄវ・᷷ ḁ

᷑ーḟᶙӠᶑᰝؑڭ患のໜᶲのईのᄜ

ᶙ᧶᷍Ḇᰝ診断᷍ᶉのᡲṋྙᆰᶉ᷄Ḍᰠۦ

ʭॼḕḡᶲḌĆׅɛᷟߓӄṋᣛ᷐ḡḘのᡸ

ƽސṋʭ੫ḛḌと᷇ḉᷥAIᶙ活ᶉ᷄Ḍ”

ᶊṫḟルᶧルスᥗҮスḟーḨアḯ᷿˝ତ者
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ईᔴ5
患者のԂᶙͱḏḃḞ社会の実๔にΛᶿᰝ

患者Ѧƒなᶍのߵᔗの७Ⴉᶦのͱの推進ᰝ

ͮᶁḘḃにݮᔑとなるᘚឞ基盤の̣ܬṋ支援する

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ṋ७Ⴉのរᔑな᷷ートᷠーと

する

　患者を取りڦく課題を解決するためには、患者

のԂを政策や制度にͱする仕組みが不可であ

る。希少疾患は患者数が少ないため、個別疾患の患

者会・家族会では患者団体としての規୨が小さい。

このため、患者団体を取りまとめた協議会が、患者

団体のԂをまとめて発Ǎしていくことがᶯさわし

い。日本ではJPAや難病のこども支援全国ネット

ワークが、日本における希少疾患患者家族団体の

協議会として政策提言活動を実施しており、より

発ر的なものになるよう支援する必要がある。米

国FDAの「Patient-Focused Drug Development
（PFDD）」54のように、医薬品開発の段階から患者

の経験やニーズを体系的に取り入れる仕組みが、

日本でも整備されることが期ݒされる。具体的に

は、患者、医療従事者、製薬企業、行政が参加する会

合の定期的な開催と、患者のԂを政策や制度にͱ

するためのガイダンスの策定を進めるべきと考

える。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ᶙデータ基盤のঁȒと活用の

ƾ進に参画する

　患者団体・協議会が収集したデータによって構

築されるエビデンスを医療や政策に活用するため

の基盤整備が必要である。米国のNORDが提供す

るIAMRARE Programのようなレジストリプラッ
トフォームを活用し、各患者団体が疾患データを

集積、統合管๗できる仕組みを日本でも導入すべ

きと考える。このデータ基盤は、政策提言や製薬企

業との連携を強化し、患者団体と協議会が社会の

重要なパートᷠーとして機能するѼ·となる。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会のᘚឞ基盤ṋ̣ܬする

　日本の患者団体・協議会は౸外の同種団体と௳

ᚪして資ឞ基盤がኃܩであり、それが活動を̶分

にر開できない要因の1つとなっている。協議会の

主な資ឞは、政府の補助事業、個人や企業からの

付、加ཐ団体からの会費、そのšの収益事業などע

で構成される。米国のNORDと௳ᚪすると、資ឞ

の種類自体に大きなڟはないものの、その資ឞ規

୨には大きな違いがある。

JPAの年間収入は0.5ȴ円ဨ度であるのに対し、

NORDの年間収入は90ȴ円ᙋとなっている。米国

国立衛生研究所（NIH）など政府機関からの助成ឞ

約3ȴ円（約190万ドル）55のほか、プロフェッシṛᷠ

ルな募ឞ活動チームやマーケティング戦略を駆使

したチṓリティーイベントなどで個人や企業から

多額のע付を集めている。日本では資ឞの制約も

あり、NORDのような大規୨な募ឞ活動をر開す

るƖҁはᢡ定的である。

　個人や企業からのע付ឞも規୨が大きく異な

り、そのተ৭にはע付文化の違いやဪ制Ⱦᜟ策の

存在が࣊げられる。「ע付の後進国」と言われる日

本では、名目GDPに占める個人ע付ឞ額が0.14％
であるのに対し、米国は日本の10Ǟの1.44％という
అ準になっている56。日本でも、米国のようにע付

額の一定割合をဪࣷ除する制度（ע付ဪ制Ⱦᜟ策）

の強化がఌめられる。

　そのšには、例えば、患者データのレジストリ化

を進め、データ提供の対Ƶとして製薬企業と連携

し資ឞั得を強化するなど、資ឞ基盤をע付にƳ

存するのではなく、ほかの資ឞから資ឞ基盤を

強化できる仕組みを構築する必要がある。

　これらの施策を通じて、患者団体と協議会が政

策や制度運用にᘀ献し、患者のԂがͱされた社

会の実現にע与する体制を構築する。

ईᔴ6
७ۤᶙ推進するĕપ༭ʹḆᅔᷓにᰝ希少疾患の

診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋᅔᷓᛡᷙ

ᱻ 診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋɥƒ̣
ḕᷗニタリングするƒˀṋঁȒする

　各提言を実現し、希少疾患の診断ラグ/診断ロス
を解౽するためには、個々のステークホルダーが明

確なオーᷠーシップを持ち、それぞれの役割に఼っ

た施策を推進すること、その成果をᷗニタリングす

ることが不可である。特に、研究開発の推進、診

断ᄜ度の向上、医療アクセスの改Ѝを総合的に進め

るための国家的な戦略の策定がఌめられる。

　また、医療やテクノロジーがᚊ的に進化して

いる現状を踏まえ、目標や施策をઈᚡに見直して

いくこともఌめられる。特に、多くの施策を推進す

るにあたっては、政府のリーダーシップやサポー

トがかせない。政府が推進する施策に、ほかのス

テークホルダーの施策を関連付けることで、さら

なる推進力を得ることができる。

　提言1でᛲべた全ゲノム検査の拡ɉについては、

「全ゲノム解析等実行計画」に新生児も含むことが

重要である。また、具体的な施策を進めるために

「難病の克服」や「全ゲノム解析の結果を早急に日

常診療へ導入するための基本戦略」などを掲げ、こ

れを計画、実行、検証、成果をすことが必要と考

える。また、遺伝カウンセラーの国家資બ化や体制

強化、さらに遺伝情報に基づくڟ別をするため

の法規制の整備を施策に含めることがਲましい。

　提言2で࣊げたSaMDの৬及促進や提言4でᛲべ

た患者データの活用は、内閣が主導する「医療

DX」57におけるᣲ子カルテ情報の標準化や、マイᷠ

ポータルを通じた医療情報の覧ѩ拡大といっ

た取り組みに合致する。しかし、現状では医療DXの
各施策や工ဨᒸにおいて、診断や治療に対してイ

ノベーシṛンを取り入れるという文ኅでは̶分に

は議ᖎされていない（医療DXの工ဨᒸは図27参
照）。予期しないパターンを明らかにし、౹ᜁが̶

分ではない専門知識を活用することは、希少疾患

分野にこそ活かされるデジタルテクノロジーの長

所である。そのため、AIやSaMDの৬及促進に関す

る具体的な施策を策定、工ဨᒸに追加し、৬及度合

いや診断ุ向上といった指標をᷗニタリングする

ことがਲまれる。また、希少疾患では患者数が少な

くデータがᢡられるため、データベースの共有や

統合のシステム構築が、エビデンス構築に有用と

なる。まずは希少疾患分野におけるデータ活用の

システム構築を進めることで、ほかの領域に応用

していくことは、「医療DX」の推進に重要な意義を

持つ。

　提言3でᛲべた希少疾患におけるCoEの構築や、
提言5の患者団体・協議会のエンパワメントについ

ては、難病法58に基づいて具体化が可能だ。医療提

供体制の整備や患者及び家族の相談支援は、すで

に難病法に含まれている。疾患領域ごとのCoEの
構築、それにᄻづく疾患レジストリの整備、患者団

体・協議会への体系的な資ឞ౩入の仕組み作りな

どを進め、具体的な目標を設定し、進ࣚをᷗニタリ

ングできる体制を整えることがఌめられる。

　以上で例される取り組みや法規制の整備と同

୍に、政府が推進する中પ的な取り組みに希少疾

患の診断ラグや診断ロス解౽に向けた施策を組み

ᛡみ、患者、産業界、政府、アカデミアのステークホ

ルダーが一体となって、希少疾患の診断ラグ/診断
ロスの解౽を目指すことが期ݒされる。

“AIᶣ෭ᷥ診断ኀ˨ᷥȾḃḡᶲḌのᶉ७ۤ
のᯠ医༑DXᯡのইኅのĕᷥʹḆ入ḃḌᵿ᷄

ᶉᵵḌᰠAI診断支援ᶣ医༑のᘪṋ҇ḡᷜ化
ḛḌḞ᷐ᷥᰝᅙ᧓のؑᷟᶲ医ڵの診断ṋ支

援ᶉ᷄ḌᷖのᶉᵵḌ”

ɇ͜ຢ˵Ƞཝ ᡧؤ
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ईᔴ5
患者のԂᶙͱḏḃḞ社会の実๔にΛᶿᰝ

患者Ѧƒなᶍのߵᔗの७Ⴉᶦのͱの推進ᰝ

ͮᶁḘḃにݮᔑとなるᘚឞ基盤の̣ܬṋ支援する

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ṋ७Ⴉのរᔑな᷷ートᷠーと

する

　患者を取りڦく課題を解決するためには、患者

のԂを政策や制度にͱする仕組みが不可であ

る。希少疾患は患者数が少ないため、個別疾患の患

者会・家族会では患者団体としての規୨が小さい。

このため、患者団体を取りまとめた協議会が、患者

団体のԂをまとめて発Ǎしていくことがᶯさわし

い。日本ではJPAや難病のこども支援全国ネット

ワークが、日本における希少疾患患者家族団体の

協議会として政策提言活動を実施しており、より

発ر的なものになるよう支援する必要がある。米

国FDAの「Patient-Focused Drug Development
（PFDD）」54のように、医薬品開発の段階から患者

の経験やニーズを体系的に取り入れる仕組みが、

日本でも整備されることが期ݒされる。具体的に

は、患者、医療従事者、製薬企業、行政が参加する会

合の定期的な開催と、患者のԂを政策や制度にͱ

するためのガイダンスの策定を進めるべきと考

える。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会ᶙデータ基盤のঁȒと活用の

ƾ進に参画する

　患者団体・協議会が収集したデータによって構

築されるエビデンスを医療や政策に活用するため

の基盤整備が必要である。米国のNORDが提供す

るIAMRARE Programのようなレジストリプラッ
トフォームを活用し、各患者団体が疾患データを

集積、統合管๗できる仕組みを日本でも導入すべ

きと考える。このデータ基盤は、政策提言や製薬企

業との連携を強化し、患者団体と協議会が社会の

重要なパートᷠーとして機能するѼ·となる。

ᱻ 患者Ѧƒ・協ᗌ会のᘚឞ基盤ṋ̣ܬする

　日本の患者団体・協議会は౸外の同種団体と௳

ᚪして資ឞ基盤がኃܩであり、それが活動を̶分

にر開できない要因の1つとなっている。協議会の

主な資ឞは、政府の補助事業、個人や企業からの

付、加ཐ団体からの会費、そのšの収益事業などע

で構成される。米国のNORDと௳ᚪすると、資ឞ

の種類自体に大きなڟはないものの、その資ឞ規

୨には大きな違いがある。

JPAの年間収入は0.5ȴ円ဨ度であるのに対し、

NORDの年間収入は90ȴ円ᙋとなっている。米国

国立衛生研究所（NIH）など政府機関からの助成ឞ

約3ȴ円（約190万ドル）55のほか、プロフェッシṛᷠ

ルな募ឞ活動チームやマーケティング戦略を駆使

したチṓリティーイベントなどで個人や企業から

多額のע付を集めている。日本では資ឞの制約も

あり、NORDのような大規୨な募ឞ活動をر開す

るƖҁはᢡ定的である。

　個人や企業からのע付ឞも規୨が大きく異な

り、そのተ৭にはע付文化の違いやဪ制Ⱦᜟ策の

存在が࣊げられる。「ע付の後進国」と言われる日

本では、名目GDPに占める個人ע付ឞ額が0.14％
であるのに対し、米国は日本の10Ǟの1.44％という
అ準になっている56。日本でも、米国のようにע付

額の一定割合をဪࣷ除する制度（ע付ဪ制Ⱦᜟ策）

の強化がఌめられる。

　そのšには、例えば、患者データのレジストリ化

を進め、データ提供の対Ƶとして製薬企業と連携

し資ឞั得を強化するなど、資ឞ基盤をע付にƳ

存するのではなく、ほかの資ឞから資ឞ基盤を

強化できる仕組みを構築する必要がある。

　これらの施策を通じて、患者団体と協議会が政

策や制度運用にᘀ献し、患者のԂがͱされた社

会の実現にע与する体制を構築する。

ईᔴ6
७ۤᶙ推進するĕપ༭ʹḆᅔᷓにᰝ希少疾患の

診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋᅔᷓᛡᷙ

ᱻ 診断ラグ/診断ロス解౽にΛᶿḞটႩṋɥƒ̣
ḕᷗニタリングするƒˀṋঁȒする

　各提言を実現し、希少疾患の診断ラグ/診断ロス
を解౽するためには、個々のステークホルダーが明

確なオーᷠーシップを持ち、それぞれの役割に఼っ

た施策を推進すること、その成果をᷗニタリングす

ることが不可である。特に、研究開発の推進、診

断ᄜ度の向上、医療アクセスの改Ѝを総合的に進め

るための国家的な戦略の策定がఌめられる。

　また、医療やテクノロジーがᚊ的に進化して

いる現状を踏まえ、目標や施策をઈᚡに見直して

いくこともఌめられる。特に、多くの施策を推進す

るにあたっては、政府のリーダーシップやサポー

トがかせない。政府が推進する施策に、ほかのス

テークホルダーの施策を関連付けることで、さら

なる推進力を得ることができる。

　提言1でᛲべた全ゲノム検査の拡ɉについては、

「全ゲノム解析等実行計画」に新生児も含むことが

重要である。また、具体的な施策を進めるために

「難病の克服」や「全ゲノム解析の結果を早急に日

常診療へ導入するための基本戦略」などを掲げ、こ

れを計画、実行、検証、成果をすことが必要と考

える。また、遺伝カウンセラーの国家資બ化や体制

強化、さらに遺伝情報に基づくڟ別をするため

の法規制の整備を施策に含めることがਲましい。

　提言2で࣊げたSaMDの৬及促進や提言4でᛲべ

た患者データの活用は、内閣が主導する「医療

DX」57におけるᣲ子カルテ情報の標準化や、マイᷠ

ポータルを通じた医療情報の覧ѩ拡大といっ

た取り組みに合致する。しかし、現状では医療DXの
各施策や工ဨᒸにおいて、診断や治療に対してイ

ノベーシṛンを取り入れるという文ኅでは̶分に

は議ᖎされていない（医療DXの工ဨᒸは図27参
照）。予期しないパターンを明らかにし、౹ᜁが̶

分ではない専門知識を活用することは、希少疾患

分野にこそ活かされるデジタルテクノロジーの長

所である。そのため、AIやSaMDの৬及促進に関す

る具体的な施策を策定、工ဨᒸに追加し、৬及度合

いや診断ุ向上といった指標をᷗニタリングする

ことがਲまれる。また、希少疾患では患者数が少な

くデータがᢡられるため、データベースの共有や

統合のシステム構築が、エビデンス構築に有用と

なる。まずは希少疾患分野におけるデータ活用の

システム構築を進めることで、ほかの領域に応用

していくことは、「医療DX」の推進に重要な意義を

持つ。

　提言3でᛲべた希少疾患におけるCoEの構築や、
提言5の患者団体・協議会のエンパワメントについ

ては、難病法58に基づいて具体化が可能だ。医療提

供体制の整備や患者及び家族の相談支援は、すで

に難病法に含まれている。疾患領域ごとのCoEの
構築、それにᄻづく疾患レジストリの整備、患者団

体・協議会への体系的な資ឞ౩入の仕組み作りな

どを進め、具体的な目標を設定し、進ࣚをᷗニタリ

ングできる体制を整えることがఌめられる。

　以上で例される取り組みや法規制の整備と同

୍に、政府が推進する中પ的な取り組みに希少疾

患の診断ラグや診断ロス解౽に向けた施策を組み

ᛡみ、患者、産業界、政府、アカデミアのステークホ

ルダーが一体となって、希少疾患の診断ラグ/診断
ロスの解౽を目指すことが期ݒされる。

患・産学の多くのステークホルダーが協力し、

10年後の2035年には希少疾患患者の診断ラグ/診
断ロスが解౽し、ᵻ ルスエクイティが実現される

ことが期ݒされる（図26）。

　具体的には、以下のようなことが期ݒされる。

・希少疾患患者の医療データが安全に管๗・利活用

されることを大前提に、希少疾患患者及びその家

族が自らの意思で自身のデータの提供を行う

・患者及びその家族は、そのデータ提供が自身のみ

ならずほかの患者の将来にも役立つことを๗解

し、さらにインセンティブが付与されることによ

りデータの提供は活性化される

・これにより、医療データは加速的にデータベース

化され、アカデミア、デジタル企業、製薬企業など

が希少疾患の診断・治療の研究や開発のためにア

クセスできるようになる

・その結果、希少疾患の新しい診断方法や新薬、

SaMDの開発が加速され、患者や家族にその成果

がフィードバックされる

・また、各患者の病態予ುも可能となり、病気のߊ

化を未ඐに防ᶡなど、より適切な治療計画を立て

やすくなる

　このようなサイクルを構築することで、診断ラ

グ/診断ロス、ドラッグラグ/ドラッグロスの解౽

や医療費ᗾ担のᚨ減などを通じて、ᵻ ルスエクイ

ティを実現することが可能となる。

　一方で希少疾患患者の医療データは、その疾患

が希少であるがゆえに̶分なデータ集積は困難を

ƃい、そのことがᶧルスエクイティの実現をᢘט

しているとも考えられる。これらの課題を解決し、

前ᛲのサイクルを実現するためには、医療データ

提供に対する医療従事者や患者へのインセンティ

ブ付与や、データの管๗・活用に関するガイドライ

ンの作成・৬及など政府・行政による積的な関与

が必要不可である。

4. 診断ラグ/診断ロスの解౽による
   ヘルスエクイティの実๔
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だったとこḉ、2016～2020年には出生10万人あた

り7.08人とはるかに高くなった59。新しい治療薬の

登場により疾患の認知度が上がり、医師の意識が

高まったことが分かる。このተ৭には製薬企業に

よるЂ発活動に加えて、患者会による政府当局へ

のᢰ情などの動きもあった。製薬企業も都道府県

ごとに診療連携やチーム医療の事例を構築、専門

医をપとした連携体制を築くとともにそれを事例

として紹介することで全国にر開させていった。

ᯜᛥᜍ全ゲノム検査ṋ活用ḕḞਵ診断ᯀ

BeginNGSᯝ

　新生児マススクリーニングの米国での新しい取

り組みとしてBeginNGSという希少疾患の早期診

断を目的としたプロジェクトがある。次世代シー

クエンシングを用いた遺伝子検査を行い、新生児

の段階で希少疾患のリスクを特定することで、発

症前であっても診断が可能である。また、治療法が

すでに存在している400以上の疾患について検査

を行うため、早期治療へも導くことができる。カリ

フォルニア州では集中治療室にいる重症新生児に

対し迅速全ゲノム検査を実施し希少疾患を早期に

診断することで約3.8ȴ円（約250万ドル）の医療費

ˉ減を実現した。この取り組みはカリフォルニア

州を皮切りに、šの州にもر開されている。

ᯜ新生児マススクリーニング検査ᶦのᛸ˫による

診断ุΛĄᯀ᷽ ン᷸病ᯝ

　ポン᷸病の診断は、以前は発症後に行われてお

り、正しい診断が下されないままに症状が進行し、

死に至る例もあった。2015年に米国で新生児マス

スクリーニングにポン᷸病が対象として追加され

て以ᢟ、10万人あたり3.6人の患者が特定され、早期
に素補ɉ療法を開始することができた60。

　ポン᷸病が新生児マススクリーニングの対象に

含まれるにあたり、早期診断・介入の重要性がさ

れたことや、ღৃ的な検査（Dried Blood spots）や
効果的な素補ɉ療法が利用可能であったことに

加え、患者団体によるЂ発活動も非常に重要な役

割を担っていた。患者団体のAc i d  M a l t a s e 
Deficiency Association（AMDA）とUnited 
Pompe Foundationが研究者と連携し、発症前に

診断された患者と発症後に診断された患者との症

状やQOLの違いについてデータを提供したこと、

AMDAがウェビᷠーやカンファレンスを実施し、

新生児マススクリーニングの対象疾患にポン᷸病

を含めるべく、関連ステークホルダーにЂ発を

行っていったことが、スクリーニングの対象に含

まれる上での大きな後࢟しになった61。

ᯜAIṋ活用ḕḞ診断支援ḫールᯀFace2Geneᯝ

Face2GeneはAIを活用して希少遺伝疾患の診断
を補助するḫールである。最近の調査では、ᷬ ーᷠ

ン症候群患者の遺伝的変異の診断にあたり、5つの

遺伝的変異のうちどの変異型にزするかを識別す

る試験をしたとこḉ、Face2Geneは64％（44～
84%）の確ุで正しく遺伝的変異型をᥩの特徴か

ら特定することができた。Face2Geneはᥩの特徴

から疑いが高い疾患を࣊げることができ、医師は

あるဨ度対象疾患をᅠりᛡんだ状態で確定診断に

進めることができる。専門性が高い医師は本ḫー

ルを活用することによって見᎒としている疾患が

ないかどうかをチェックすることができ、非専門

医は本ḫールを活用して疑い疾患を特定し次の検

査や専門医への紹介に進めている62。

　さらに、Face2Geneは世界中の研究者、臨床遺伝
専門医がデータを蓄積・活用できるようになって

いるとともに、複数の情報を組み合わせることで

検査ᄜ度を高められるよう、ᥩの画ȡ以外のデー

タ（例：発育状況やそのšの症状）を収集した上で

解析できるよう改良が加えられている。

ᯜAI᰿ݭエ᷈ーѪṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀ

EchoAIᯝ

　心アミロイドーシスは症状が心不全などの心疾

患とƈている、日本では確定診断に必要な心ዄ生

検に対して࢜感がある、といった診断上の課題

がある。米国にあるスタートアップのInVision社で
は、AIを活用して心エコー検査の一般的なデータ

を用い、機学ማを使って心アミロイドーシスの

疑いが高い患者を特定する方法が研究されてい

る。心アミロイドーシスを特定するᄜ度をす感

度は82%、特異度は73%という良好な結果をして
いる63。

ᯜA Iṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀKO R B AT O 
SCAN©ᯝ

KORBATO SCAN©は心ᣲ図のデータからAIを
活用し、特に自ᔝ症状の少ない心疾患を高ᄜ度に

検出できる。トレーニングを積んだ医師であって

も、心ᣲ図から疾患を検知することは難しいとさ

ᯜ日本にᷮᶿるAI診断支援ḫールᯀnodoca®ᯝ

nodoca®はϘ頭画ȡと問診情報などを分析し、

インフルエンザの可能性を診断するAIट載のḫー

ルである。アイリス株式会社がӖ野義製薬などの

出資を受け、製ᜎᘃ売ࢆ認を取得し、保険適用もさ

れている。100以上の医療機関における1万名以上

の患者を登録し、50万੮以上のϘ頭画ȡデータ

ベースを開発した68。nodoca®の強みであるݒち時

間の短縮やݒ機場所の確保不要などが、開業医の

ペインポイントにフィットしていたことに加え

て、Ӗ野義製薬とプロᷗーシṛンで協力したこと

もあり、発売後1年間で全都道府県への導入を実現

した。2024年3月時点で累計患者数は5万人ᙋに

達している69。

　国内外で、診断ラグ/診断ロスを大いに改Ѝし

た、いくつかの事例がある。新しい治療法や治療薬

の登場、新生児マススクリーニング検査における

対象疾患の拡ɉ、データやデジタルḫールの活用

が、こうした改Ѝのተ৭にある。先進事例から学ᶅ

ことで、日本でも課題解決のさらなる加速化が期

できる。以下、新しい診断方法の導入によりબ段ݒ

に早期診断が可能になった国内外の9つの先進事

例を紹介したい。

ᯜ新ḕᶲస療薬の༦Ӆによる診断ุΛĄᯀSMAのЂ
༥活̂ᯝ

SMAは9割以上が16歳未満で発症する疾患で、こ
こ10年で3つの画期的な治療薬が登場した。そし

て、早期発見・早期治療のための新生児マススク

リーニング検査が日本の一部ҁ域で始まるなど、

診療において大きな変化があった。1995年にSMA
の原因遺伝子としてSMN1遺伝子が同定され、その
後治療薬開発が進み、2017年から2020年、2021年と
立て続けにSMAの治療薬が日本で発売となった。

ѣ国4県を対象に実施された調査では、2011～2015
年のį児SMAの発生ุが出生10万人あたり2.70人

5.1
医療DXの推進に関するښဨᒸ

　政府の医療DXでは最新テクノロジーを使った「質の高い医療をサポートするAI診断支援ḫール（SaMDな
ど）」の推進がཌྷりᛡまれていない。

5.2
診断ラグ/診断ロス४ЍのɌ進ĸƩ

5. ᓟᙐᘚএ

図27 医療DXの推進に関する工ဨᒸ

出典：内閣官房 医療DX推進本部（第2回）資料3 https://www.mhlw.go.jp/content/12600000/001163650.pdf
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だったとこḉ、2016～2020年には出生10万人あた

り7.08人とはるかに高くなった59。新しい治療薬の

登場により疾患の認知度が上がり、医師の意識が

高まったことが分かる。このተ৭には製薬企業に

よるЂ発活動に加えて、患者会による政府当局へ

のᢰ情などの動きもあった。製薬企業も都道府県

ごとに診療連携やチーム医療の事例を構築、専門

医をપとした連携体制を築くとともにそれを事例

として紹介することで全国にر開させていった。

ᯜᛥᜍ全ゲノム検査ṋ活用ḕḞਵ診断ᯀ

BeginNGSᯝ

　新生児マススクリーニングの米国での新しい取

り組みとしてBeginNGSという希少疾患の早期診

断を目的としたプロジェクトがある。次世代シー

クエンシングを用いた遺伝子検査を行い、新生児

の段階で希少疾患のリスクを特定することで、発

症前であっても診断が可能である。また、治療法が

すでに存在している400以上の疾患について検査

を行うため、早期治療へも導くことができる。カリ

フォルニア州では集中治療室にいる重症新生児に

対し迅速全ゲノム検査を実施し希少疾患を早期に

診断することで約3.8ȴ円（約250万ドル）の医療費

ˉ減を実現した。この取り組みはカリフォルニア

州を皮切りに、šの州にもر開されている。

ᯜ新生児マススクリーニング検査ᶦのᛸ˫による

診断ุΛĄᯀ᷽ ン᷸病ᯝ

　ポン᷸病の診断は、以前は発症後に行われてお

り、正しい診断が下されないままに症状が進行し、

死に至る例もあった。2015年に米国で新生児マス

スクリーニングにポン᷸病が対象として追加され

て以ᢟ、10万人あたり3.6人の患者が特定され、早期
に素補ɉ療法を開始することができた60。

　ポン᷸病が新生児マススクリーニングの対象に

含まれるにあたり、早期診断・介入の重要性がさ

れたことや、ღৃ的な検査（Dried Blood spots）や
効果的な素補ɉ療法が利用可能であったことに

加え、患者団体によるЂ発活動も非常に重要な役

割を担っていた。患者団体のAc i d  M a l t a s e 
Deficiency Association（AMDA）とUnited 
Pompe Foundationが研究者と連携し、発症前に

診断された患者と発症後に診断された患者との症

状やQOLの違いについてデータを提供したこと、

AMDAがウェビᷠーやカンファレンスを実施し、

新生児マススクリーニングの対象疾患にポン᷸病

を含めるべく、関連ステークホルダーにЂ発を

行っていったことが、スクリーニングの対象に含

まれる上での大きな後࢟しになった61。

ᯜAIṋ活用ḕḞ診断支援ḫールᯀFace2Geneᯝ

Face2GeneはAIを活用して希少遺伝疾患の診断
を補助するḫールである。最近の調査では、ᷬ ーᷠ

ン症候群患者の遺伝的変異の診断にあたり、5つの
遺伝的変異のうちどの変異型にزするかを識別す

る試験をしたとこḉ、Face2Geneは64％（44～
84%）の確ุで正しく遺伝的変異型をᥩの特徴か

ら特定することができた。Face2Geneはᥩの特徴

から疑いが高い疾患を࣊げることができ、医師は

あるဨ度対象疾患をᅠりᛡんだ状態で確定診断に

進めることができる。専門性が高い医師は本ḫー

ルを活用することによって見᎒としている疾患が

ないかどうかをチェックすることができ、非専門

医は本ḫールを活用して疑い疾患を特定し次の検

査や専門医への紹介に進めている62。

　さらに、Face2Geneは世界中の研究者、臨床遺伝
専門医がデータを蓄積・活用できるようになって

いるとともに、複数の情報を組み合わせることで

検査ᄜ度を高められるよう、ᥩの画ȡ以外のデー

タ（例：発育状況やそのšの症状）を収集した上で

解析できるよう改良が加えられている。

ᯜAI᰿ݭエ᷈ーѪṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀ

EchoAIᯝ

　心アミロイドーシスは症状が心不全などの心疾

患とƈている、日本では確定診断に必要な心ዄ生

検に対して࢜感がある、といった診断上の課題

がある。米国にあるスタートアップのInVision社で
は、AIを活用して心エコー検査の一般的なデータ

を用い、機学ማを使って心アミロイドーシスの

疑いが高い患者を特定する方法が研究されてい

る。心アミロイドーシスを特定するᄜ度をす感

度は82%、特異度は73%という良好な結果をして
いる63。

ᯜA Iṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀKO R B AT O 
SCAN©ᯝ

KORBATO SCAN©は心ᣲ図のデータからAIを
活用し、特に自ᔝ症状の少ない心疾患を高ᄜ度に

検出できる。トレーニングを積んだ医師であって

も、心ᣲ図から疾患を検知することは難しいとさ

ᯜ日本にᷮᶿるAI診断支援ḫールᯀnodoca®ᯝ

nodoca®はϘ頭画ȡと問診情報などを分析し、

インフルエンザの可能性を診断するAIट載のḫー

ルである。アイリス株式会社がӖ野義製薬などの

出資を受け、製ᜎᘃ売ࢆ認を取得し、保険適用もさ

れている。100以上の医療機関における1万名以上

の患者を登録し、50万੮以上のϘ頭画ȡデータ

ベースを開発した68。nodoca®の強みであるݒち時

間の短縮やݒ機場所の確保不要などが、開業医の

ペインポイントにフィットしていたことに加え

て、Ӗ野義製薬とプロᷗーシṛンで協力したこと

もあり、発売後1年間で全都道府県への導入を実現

した。2024年3月時点で累計患者数は5万人ᙋに

達している69。

　国内外で、診断ラグ/診断ロスを大いに改Ѝし

た、いくつかの事例がある。新しい治療法や治療薬

の登場、新生児マススクリーニング検査における

対象疾患の拡ɉ、データやデジタルḫールの活用

が、こうした改Ѝのተ৭にある。先進事例から学ᶅ

ことで、日本でも課題解決のさらなる加速化が期

できる。以下、新しい診断方法の導入によりબ段ݒ

に早期診断が可能になった国内外の9つの先進事

例を紹介したい。

ᯜ新ḕᶲస療薬の༦Ӆによる診断ุΛĄᯀSMAのЂ
༥活̂ᯝ

SMAは9割以上が16歳未満で発症する疾患で、こ
こ10年で3つの画期的な治療薬が登場した。そし

て、早期発見・早期治療のための新生児マススク

リーニング検査が日本の一部ҁ域で始まるなど、

診療において大きな変化があった。1995年にSMA
の原因遺伝子としてSMN1遺伝子が同定され、その
後治療薬開発が進み、2017年から2020年、2021年と
立て続けにSMAの治療薬が日本で発売となった。

ѣ国4県を対象に実施された調査では、2011～2015
年のį児SMAの発生ุが出生10万人あたり2.70人
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だったとこḉ、2016～2020年には出生10万人あた

り7.08人とはるかに高くなった59。新しい治療薬の

登場により疾患の認知度が上がり、医師の意識が

高まったことが分かる。このተ৭には製薬企業に

よるЂ発活動に加えて、患者会による政府当局へ

のᢰ情などの動きもあった。製薬企業も都道府県

ごとに診療連携やチーム医療の事例を構築、専門

医をપとした連携体制を築くとともにそれを事例

として紹介することで全国にر開させていった。

ᯜᛥᜍ全ゲノム検査ṋ活用ḕḞਵ診断ᯀ

BeginNGSᯝ

　新生児マススクリーニングの米国での新しい取

り組みとしてBeginNGSという希少疾患の早期診

断を目的としたプロジェクトがある。次世代シー

クエンシングを用いた遺伝子検査を行い、新生児

の段階で希少疾患のリスクを特定することで、発

症前であっても診断が可能である。また、治療法が

すでに存在している400以上の疾患について検査

を行うため、早期治療へも導くことができる。カリ

フォルニア州では集中治療室にいる重症新生児に

対し迅速全ゲノム検査を実施し希少疾患を早期に

診断することで約3.8ȴ円（約250万ドル）の医療費

ˉ減を実現した。この取り組みはカリフォルニア

州を皮切りに、šの州にもر開されている。

ᯜ新生児マススクリーニング検査ᶦのᛸ˫による

診断ุΛĄᯀ᷽ ン᷸病ᯝ

　ポン᷸病の診断は、以前は発症後に行われてお

り、正しい診断が下されないままに症状が進行し、

死に至る例もあった。2015年に米国で新生児マス

スクリーニングにポン᷸病が対象として追加され

て以ᢟ、10万人あたり3.6人の患者が特定され、早期
に素補ɉ療法を開始することができた60。

　ポン᷸病が新生児マススクリーニングの対象に

含まれるにあたり、早期診断・介入の重要性がさ

れたことや、ღৃ的な検査（Dried Blood spots）や
効果的な素補ɉ療法が利用可能であったことに

加え、患者団体によるЂ発活動も非常に重要な役

割を担っていた。患者団体のAc i d  M a l t a s e 
Deficiency Association（AMDA）とUnited 
Pompe Foundationが研究者と連携し、発症前に

診断された患者と発症後に診断された患者との症

状やQOLの違いについてデータを提供したこと、

AMDAがウェビᷠーやカンファレンスを実施し、

新生児マススクリーニングの対象疾患にポン᷸病

を含めるべく、関連ステークホルダーにЂ発を

行っていったことが、スクリーニングの対象に含

まれる上での大きな後࢟しになった61。

ᯜAIṋ活用ḕḞ診断支援ḫールᯀFace2Geneᯝ

Face2GeneはAIを活用して希少遺伝疾患の診断
を補助するḫールである。最近の調査では、ᷬ ーᷠ

ン症候群患者の遺伝的変異の診断にあたり、5つの

遺伝的変異のうちどの変異型にزするかを識別す

る試験をしたとこḉ、Face2Geneは64％（44～
84%）の確ุで正しく遺伝的変異型をᥩの特徴か

ら特定することができた。Face2Geneはᥩの特徴

から疑いが高い疾患を࣊げることができ、医師は

あるဨ度対象疾患をᅠりᛡんだ状態で確定診断に

進めることができる。専門性が高い医師は本ḫー

ルを活用することによって見᎒としている疾患が

ないかどうかをチェックすることができ、非専門

医は本ḫールを活用して疑い疾患を特定し次の検

査や専門医への紹介に進めている62。

　さらに、Face2Geneは世界中の研究者、臨床遺伝
専門医がデータを蓄積・活用できるようになって

いるとともに、複数の情報を組み合わせることで

検査ᄜ度を高められるよう、ᥩの画ȡ以外のデー

タ（例：発育状況やそのšの症状）を収集した上で

解析できるよう改良が加えられている。

ᯜAI᰿ݭエ᷈ーѪṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀ

EchoAIᯝ

　心アミロイドーシスは症状が心不全などの心疾

患とƈている、日本では確定診断に必要な心ዄ生

検に対して࢜感がある、といった診断上の課題

がある。米国にあるスタートアップのInVision社で
は、AIを活用して心エコー検査の一般的なデータ

を用い、機学ማを使って心アミロイドーシスの

疑いが高い患者を特定する方法が研究されてい

る。心アミロイドーシスを特定するᄜ度をす感

度は82%、特異度は73%という良好な結果をして
いる63。

ᯜA Iṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀKO R B AT O 
SCAN©ᯝ

KORBATO SCAN©は心ᣲ図のデータからAIを
活用し、特に自ᔝ症状の少ない心疾患を高ᄜ度に

検出できる。トレーニングを積んだ医師であって

も、心ᣲ図から疾患を検知することは難しいとさ

れている。心中ᢿख症も心ᣲ図から特定する

のは困難とされており、専門医でも感度50%前後

と言われているとこḉ、KORBATO SCAN©は感度

90%以上での検知を達成している64。1੮の心ᣲ図

のみからಡص学ማ法のᷗデルを使用して心中ᢿ

ख症を高ᄜ度に診断予ುできる。このࢇᒯを検

診などの一般的なスクリーニングに導入すること

で、早期診断や早期治療につながり、より良い医療

を提供できる可能性が考えられる。

ᯜAIṋ活用ḕḞ診断ᓟˮアルᶠリṯムᯀAHPᯝ

　また、画ȡを活用したものではない事例として、

UCSF/UCLAで開発されたAHPの診断アルᶠリズ
ムが࣊げられる。AHPは肝ዄにおけるᶧム合成の

異常によってܜき起こされる希少疾患で、急性発

作をƃう神経内ዄ症状を特徴とするが、症状には、

ኢ痛、神経ᣅט、ᄜ神的ಥĮ、筋力低下、य़などが

あり、症状がほかの疾患と類ƈしているため、診断

までに平均15年かかることが報告されている65。

AHPの診断ラグを解౽するために、UCSFと
UCLAの研究者らは、Electronic Health Record
（EHR）を分析して、AHPのリスクがある患者にフ

ラグを立てる予ುアルᶠリズムを開発した66。治療

薬を開発した製薬企業からの働きかけにより、

UCSFポルフィリン症センターが中心となり、NIH
の希少疾患及び遺伝性疾患データベースやUCSF
とUCLAのͰ方の患者記録データを活用すること

で、AHP患者のɊ候、症状、症状パターンを分析し

た。アルᶠリズムを使うことにより、ᕹ診されるこ

とが多いAHP患者の71%をより早く特定し、平均1.2
年早い診断を可能とすることがϯされている。

ᯜ日本にᷮᶿるAI診断支援ḫールᯀEndoBRAIN®ᯝ

こうしたデータの活用やデジタルḫールについ

て、日本においてはまだ希少疾患領域における診断

支援ḫールは出てきていないが、EndoBRAIN®と

いうAIट載のḫールが診断の領域に変ᤢをもたら

している。EndoBRAIN®は大腸のᙋ拡大内視ᠾ画

ȡをAIで解析し、医師の診断を支援するものであ

る。非専門医におけるᙋ拡大ઇ色画ȡに対する正診

ุが69%ဨ度であったとこḉを、EndoBRAIN®は

96%の高確ุで正しく診断することができた。これ

により、不要なポリープ切除を回ᝃすることが可能

となる67。

ᯜ日本にᷮᶿるAI診断支援ḫールᯀnodoca®ᯝ

nodoca®はϘ頭画ȡと問診情報などを分析し、

インフルエンザの可能性を診断するAIट載のḫー

ルである。アイリス株式会社がӖ野義製薬などの

出資を受け、製ᜎᘃ売ࢆ認を取得し、保険適用もさ

れている。100以上の医療機関における1万名以上

の患者を登録し、50万੮以上のϘ頭画ȡデータ

ベースを開発した68。nodoca®の強みであるݒち時

間の短縮やݒ機場所の確保不要などが、開業医の

ペインポイントにフィットしていたことに加え

て、Ӗ野義製薬とプロᷗーシṛンで協力したこと

もあり、発売後1年間で全都道府県への導入を実現

した。2024年3月時点で累計患者数は5万人ᙋに

達している69。

　国内外で、診断ラグ/診断ロスを大いに改Ѝし

た、いくつかの事例がある。新しい治療法や治療薬

の登場、新生児マススクリーニング検査における

対象疾患の拡ɉ、データやデジタルḫールの活用

が、こうした改Ѝのተ৭にある。先進事例から学ᶅ

ことで、日本でも課題解決のさらなる加速化が期

できる。以下、新しい診断方法の導入によりબ段ݒ

に早期診断が可能になった国内外の9つの先進事

例を紹介したい。

ᯜ新ḕᶲస療薬の༦Ӆによる診断ุΛĄᯀSMAのЂ
༥活̂ᯝ

SMAは9割以上が16歳未満で発症する疾患で、こ
こ10年で3つの画期的な治療薬が登場した。そし

て、早期発見・早期治療のための新生児マススク

リーニング検査が日本の一部ҁ域で始まるなど、

診療において大きな変化があった。1995年にSMA
の原因遺伝子としてSMN1遺伝子が同定され、その
後治療薬開発が進み、2017年から2020年、2021年と
立て続けにSMAの治療薬が日本で発売となった。

ѣ国4県を対象に実施された調査では、2011～2015
年のį児SMAの発生ุが出生10万人あたり2.70人
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だったとこḉ、2016～2020年には出生10万人あた

り7.08人とはるかに高くなった59。新しい治療薬の

登場により疾患の認知度が上がり、医師の意識が

高まったことが分かる。このተ৭には製薬企業に

よるЂ発活動に加えて、患者会による政府当局へ

のᢰ情などの動きもあった。製薬企業も都道府県

ごとに診療連携やチーム医療の事例を構築、専門

医をપとした連携体制を築くとともにそれを事例

として紹介することで全国にر開させていった。

ᯜᛥᜍ全ゲノム検査ṋ活用ḕḞਵ診断ᯀ

BeginNGSᯝ

　新生児マススクリーニングの米国での新しい取

り組みとしてBeginNGSという希少疾患の早期診

断を目的としたプロジェクトがある。次世代シー

クエンシングを用いた遺伝子検査を行い、新生児

の段階で希少疾患のリスクを特定することで、発

症前であっても診断が可能である。また、治療法が

すでに存在している400以上の疾患について検査

を行うため、早期治療へも導くことができる。カリ

フォルニア州では集中治療室にいる重症新生児に

対し迅速全ゲノム検査を実施し希少疾患を早期に

診断することで約3.8ȴ円（約250万ドル）の医療費

ˉ減を実現した。この取り組みはカリフォルニア

州を皮切りに、šの州にもر開されている。

ᯜ新生児マススクリーニング検査ᶦのᛸ˫による

診断ุΛĄᯀ᷽ ン᷸病ᯝ

　ポン᷸病の診断は、以前は発症後に行われてお

り、正しい診断が下されないままに症状が進行し、

死に至る例もあった。2015年に米国で新生児マス

スクリーニングにポン᷸病が対象として追加され

て以ᢟ、10万人あたり3.6人の患者が特定され、早期
に素補ɉ療法を開始することができた60。

　ポン᷸病が新生児マススクリーニングの対象に

含まれるにあたり、早期診断・介入の重要性がさ

れたことや、ღৃ的な検査（Dried Blood spots）や
効果的な素補ɉ療法が利用可能であったことに

加え、患者団体によるЂ発活動も非常に重要な役

割を担っていた。患者団体のAc i d  M a l t a s e 
Deficiency Association（AMDA）とUnited 
Pompe Foundationが研究者と連携し、発症前に

診断された患者と発症後に診断された患者との症

状やQOLの違いについてデータを提供したこと、

AMDAがウェビᷠーやカンファレンスを実施し、

新生児マススクリーニングの対象疾患にポン᷸病

を含めるべく、関連ステークホルダーにЂ発を

行っていったことが、スクリーニングの対象に含

まれる上での大きな後࢟しになった61。

ᯜAIṋ活用ḕḞ診断支援ḫールᯀFace2Geneᯝ

Face2GeneはAIを活用して希少遺伝疾患の診断
を補助するḫールである。最近の調査では、ᷬ ーᷠ

ン症候群患者の遺伝的変異の診断にあたり、5つの
遺伝的変異のうちどの変異型にزするかを識別す

る試験をしたとこḉ、Face2Geneは64％（44～
84%）の確ุで正しく遺伝的変異型をᥩの特徴か

ら特定することができた。Face2Geneはᥩの特徴

から疑いが高い疾患を࣊げることができ、医師は

あるဨ度対象疾患をᅠりᛡんだ状態で確定診断に

進めることができる。専門性が高い医師は本ḫー

ルを活用することによって見᎒としている疾患が

ないかどうかをチェックすることができ、非専門

医は本ḫールを活用して疑い疾患を特定し次の検

査や専門医への紹介に進めている62。

　さらに、Face2Geneは世界中の研究者、臨床遺伝
専門医がデータを蓄積・活用できるようになって

いるとともに、複数の情報を組み合わせることで

検査ᄜ度を高められるよう、ᥩの画ȡ以外のデー

タ（例：発育状況やそのšの症状）を収集した上で

解析できるよう改良が加えられている。

ᯜAI᰿ݭエ᷈ーѪṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀ

EchoAIᯝ

　心アミロイドーシスは症状が心不全などの心疾

患とƈている、日本では確定診断に必要な心ዄ生

検に対して࢜感がある、といった診断上の課題

がある。米国にあるスタートアップのInVision社で
は、AIを活用して心エコー検査の一般的なデータ

を用い、機学ማを使って心アミロイドーシスの

疑いが高い患者を特定する方法が研究されてい

る。心アミロイドーシスを特定するᄜ度をす感

度は82%、特異度は73%という良好な結果をして
いる63。

ᯜA Iṋ活用ḕḞ診断ᓟˮḫールᯀKO R B AT O 
SCAN©ᯝ

KORBATO SCAN©は心ᣲ図のデータからAIを
活用し、特に自ᔝ症状の少ない心疾患を高ᄜ度に

検出できる。トレーニングを積んだ医師であって

も、心ᣲ図から疾患を検知することは難しいとさ

ᯜ日本にᷮᶿるAI診断支援ḫールᯀnodoca®ᯝ

nodoca®はϘ頭画ȡと問診情報などを分析し、

インフルエンザの可能性を診断するAIट載のḫー

ルである。アイリス株式会社がӖ野義製薬などの

出資を受け、製ᜎᘃ売ࢆ認を取得し、保険適用もさ

れている。100以上の医療機関における1万名以上

の患者を登録し、50万੮以上のϘ頭画ȡデータ

ベースを開発した68。nodoca®の強みであるݒち時

間の短縮やݒ機場所の確保不要などが、開業医の

ペインポイントにフィットしていたことに加え

て、Ӗ野義製薬とプロᷗーシṛンで協力したこと

もあり、発売後1年間で全都道府県への導入を実現

した。2024年3月時点で累計患者数は5万人ᙋに

達している69。

ईᔴ2ᯀNHS AI LabにᷮᶿるThe AI in Health and Care Award

英国のNHSでは、医療領域におけるAIࢇᒯの試験、ᕗƵ、規୨拡大を支援。Ͽ業化前の開発だけでなく、市場
。認後の製品についてもᕗƵし、エビデンスの構築を支援している（図28）ࢆ

　国内外で、診断ラグ/診断ロスを大いに改Ѝし

た、いくつかの事例がある。新しい治療法や治療薬

の登場、新生児マススクリーニング検査における

対象疾患の拡ɉ、データやデジタルḫールの活用

が、こうした改Ѝのተ৭にある。先進事例から学ᶅ

ことで、日本でも課題解決のさらなる加速化が期

できる。以下、新しい診断方法の導入によりબ段ݒ

に早期診断が可能になった国内外の9つの先進事

例を紹介したい。

ᯜ新ḕᶲస療薬の༦Ӆによる診断ุΛĄᯀSMAのЂ
༥活̂ᯝ

SMAは9割以上が16歳未満で発症する疾患で、こ
こ10年で3つの画期的な治療薬が登場した。そし

て、早期発見・早期治療のための新生児マススク

リーニング検査が日本の一部ҁ域で始まるなど、

診療において大きな変化があった。1995年にSMA
の原因遺伝子としてSMN1遺伝子が同定され、その
後治療薬開発が進み、2017年から2020年、2021年と
立て続けにSMAの治療薬が日本で発売となった。

ѣ国4県を対象に実施された調査では、2011～2015
年のį児SMAの発生ุが出生10万人あたり2.70人

5.3
ईᔴに関する౸ԒのɌ進ĸƩ

図28 NHS AI LabにおけるThe AI in Health and Care Award

NHSの医療টᕇᶙマḯḥングḏḃᰝ
エᶂデンスେṋ進᷐る᷇とᶙで᷄る

主体：NHS AI Lab。保健・社会福祉省によって設立
概要：The AI in Health and Care Awardを通じて、
　　  医療・社会福祉領域におけるAIࢇᒯの試験、ᕗƵ、規୨拡大を支援

設立：2015年
概要：希少疾患の早期診断において医療従事者を支援することに特化したᶧルステック企業

　　  2023年にThe AI in Health and Care Awardを受ᘤ

MendelScanはᣲ子カルテ情報の解析に

より希少疾患をϯする症状のパターン

をAIが識別し、希少疾患疑いの患者を特定
するḫール

NHSのプライマリケアネットワークが実

証ҁ域として選定され、エビデンスの構築

が進められた

ᣲ子カルテ

データを解析
1,050
āœ

1,070
œ

希少疾患疑いの

患者を特定
（2024年10月時点）

コンセプト・製品・サービスの臨床的

及びࢇᒯ的実現可能性の証明を支援

Ͽ業化前で市場ࢆ認を受けていないプ

ロトタイプの臨床的有効性・安全性デー

タの初期生成を支援

医療現場での実ҁ試験により臨床的有

効性・安全性の証明に加え、迅速な社会

実装のためのŭᕾの構築を支援

市場ࢆ認後の製品について、規୨拡大

のための実ҁ試験とᕗƵを実施し、臨

床的有効性・安全性に加え経済的݇᥉

までをʸ定

AI

対ᗪとなḭḡᶲる̉ݵᶲ4Ḫのフェーṯᶙۛہ

フェーṯᬻ

フェーṯᬼ

フェーṯᬽ

フェーṯᬾ

͵ᘤḕḞMendelian社ᶣ
NHSにᷮᶲḡエᶂデンスṋେ

NHS AI Labᶣ医療ᥗҮにᷮᶿるAIの活用/৬ͮṋ支援ḕḡᶲる

NHS
England

Mendelian

出典：NHSウェブサイト(https://transform.england.nhs.uk/ai-lab/ai-lab-programmes/ai-health-and-care-award/), Rare revolution magazine, 
MendelScan—AI for good: informing patient and public perception, 
https://rarerevolutionmagazine.com/mendelscan-ai-for-good-informing-patient-and-public-perception/
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ईᔴ3ᯀரڗリファレンスᷣḯトワーク

　専門医が国ӝをᙌえて連携し、各疾患領域で希少疾患患者のレジストリを構築している（図29）。　

図29 欧州リファレンスネットワーク

出ɦ：European Reference Networksウェブサイト（https://ern-euro-nmd.eu/）

ᜱᢿコンサルテーシṛンはClinical Patient Management 
Systemという専用のアプリケーシṛンを通じて提供され、

医師同Ӿのやり取りを円化するためのレポートḫールや

DICOMビṣーアー（医用画ȡ診断システム間のデータňऌに
利用）がट載されている。医療従事者は自身が診療する患者

の医療情報をアップロードし、ほかの医療従事者と協力して

診療することが可能

欧州リファレンスネットワーク内の各疾患領

域のネットワークが希少疾患のレジストリを

構築しており、欧州に分ॼしている希少疾患

患者のデータの標準化とňऌを促進すること

で診断・治療の向上を目指している

ரڗリファレンスᷣḯトワークでᶣᡨ医ᶙ国ӝṋᙌᶑḡ連携ᰝ

希少疾患患者レジストリṋେ

設立：欧州委員会の下、2017年に設立。2024年現在、27ヶ国382医療機関の専門チームが加ཐ
概要：欧州全域の知識と専門性を結集することで、希少疾患や複ᣢな疾患の診断・治療能力を向上

させ、医療研Ǒや研究の中心的役割を果たし、専門医療の質を全体的に高めることを目指す

用のア᷿リṋᜊṪḡᜱᢿ᷈ンḐルテーシṛンṋ実ট Α疾患ᥗҮで希少疾患レジストリṋେ

European
Reference
Networks
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ईᔴ6ᯀThe International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC)

　全ての希少疾患患者に、診察を受けてから1年以内に診断がつくことを目標として掲げ、ワーキンググルー
プを組成して具体的な提言を実施している（図30）。

全ての希少疾患患者が、診察を受けてから1年以内に

正確な診断、ケア、利用可能な治療を受けられるよう

にする

希少疾患が疑われ受診した全ての患者が、その疾

患が医学文献で知られていれば1年以内に診断さ
れる。また、診断不能な全患者が、グローバルで調

整された診断/研究のプロセスに入る

現在ࢆ認されている治療の選ቢがない疾患を中

心に、希少疾患に対する1,000の新しい治療法がࢆ
認される

診断と治療が希少疾患患者に与える݇᥉をᕗƵす

るための方法ᖎが開発される

図30 The International Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC)

診断にᔑするਵᡲṋ1ۏūɪにすᵿ᷊ᰝゲノム検査の活用ᰝ
診断支援ḫールの؏ɚなᶍṋईϷ

主体：IRDiRC (The International Rare Diseases Research Consortium)
設立：2011年、European CommissionとUS National Institutes of Healthにより設立
資ឞ：参加企業及び財団からの資を収集。公的及び民間の財団、製薬企業や医療機器メーカーに、

　　 希少疾患分野の研究に5年間にわたり約15ȴ円（1,000万ドル）以上資することをఌめている
　　 日本からはASridとAMEDが参加（2024年11月現在）

IRDiRCのᶂジṛン

ᶂジṛンᜪ࡙にΛᶿḞ3Ḫのᶠール
（でのᜪ࡙ṋབྷ指す᷍ۏ2027）

啓発活動・教育活動の強化：

かかりつけ医をターゲットとした研Ǒプログラムを

実施し、希少疾患のЂ発を行う

啓発活動・教育活動の強化：

診断支援ツールの導入：

診断を支援するソフトウェアの活用を推進し、希少疾

患に関する症状や診断基準を網ᇿ的にબᄺしたデー

タべースを構築

診断支援ツールの導入：

遺伝子検査へのアクセス拡大：

プライマリケアの段階でも遺伝子検査を実施するこ

とができるよう、カウンセラーの体制も整備する

遺伝子検査へのアクセス拡大：

専門医との連携強化：

タイムリーに専門医とつながることができるよう、明

確な紹介のパスを構築する

専門医との連携強化：

ト᷻ḯクᶟとにワー᷅ンググルー᷿ᶙᅔ࡙ḏḃᰝ

解ఞႩのईᔴṋ行Ḳᯀ

Primary Care Working GroupのईᔴƩ

IRDiRC

患者の支援：

早期診断を可能とするため、患者が受診ௌや症状の詳

細、家族ௌなどをかかりつけ医に自ら共有するように

Ђ発する

患者の支援：
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ら生きていける社会の実現を目指して難病患者・

家族の現状を社会に訴えている

難病の患者に対する医療等に関する法律（難病法）

難病の患者に対する医療等に関し必要な事項を定

めることにより、難病の患者に対する良質かつ適

切な医療の確保及び難病の患者の療養生活の質の

維持向上を図り、もって国民保健の向上を図るこ

とを目的とした法律

難病の日

患者や家族の思いを多くの人に知ってもらう機会

とすることを目的として、難病法が成立（2014年）

したことを記念して、JPAが毎年5月23日を「難病

の日」に登録

難病医療協力病院

身近な医療機関で医療の提供と支援する機能を有

する病院

（1）難病診療連携拠点病院等からの要請に応じて、

難病の患者の受入れ

（2）難病医療協力病院で確定診断が困難な難病の

患者を難病診療連携拠点病院等へ紹介 等

難病情報センター

公益財団法人難病医学研究財団が運営（厚生労働

省補助事業）しており、ウェブサイトでは、患者、家

族及び難病治療に携わる医療関係者に参考となる

情報を提供している

難病診療分野別拠点病院

専門領域の診断を提供する機能を有する病院

（1）当該専門分野の難病の初診から診断に至るまで
の期間をできるだけ短縮するように必要な医療等

を提供

（2）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な

医療機関で治療を継続できるように支援 等

難病診療連携拠点病院

より早期に正しい診断をする機能を有する病院

（1）初診から診断に至るまでの期間をできるだけ短
縮するように必要な医療等を提供

（2）医療従事者、患者本人及び家族等に対して都道

府県内の難病医療提供体制に関する情報提供

（3）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な
医療機関で治療を継続できるように支援

（4）難病診療連携コーディネーター・難病診療カウ
ンセラーの配置 等

指定難病患者データベース

国が構築する指定難病の患者の診断基準や重症度

分類等に係る臨床情報等が適切に収集されたデー

タベース

小児特定慢性疾病

児童福祉法にて定められている項目の一つ。児童

福祉法では、小児慢性特定疾病児童等を含む児童

の健全育成を目的として、基本方針の策定、公平か

つ安定的な医療費助成制度の確立、小児慢性特定

疾病児童等への自立支援事業の実施、調査研究の

推進等の措置について規定している

小児慢性特定疾病児童等データベース

国が構築する小児慢性特定疾病児童等についての

臨床データが収集されたデータベース

新生児マススクリーニング検査

生後5～7日の新生児を対象に、先天代謝異常症な

どの病気を調べる検査

診断ラグ

発症から確定診断までに時間を要する状況を指す

言葉

診断ロス

発症しても、生涯にわたり診断されないことを指

す言葉

全ゲノム解析

非遺伝子部分も含めた全てのゲノム配列とその働

きを調べること

全ゲノム解析等実行計画2022
全ゲノム解析等の推進によって、戦略的なデータ

の蓄積を進め、それらを用いた研究・創薬などを促

進することで、将来的な「がん・難病等の克服」を目

指す計画

難病

発病の機構が明らかでなく、かつ、治療方法が確立

していない希少な疾病であって、当該疾病にかか

ることにより長期にわたり療養を必要とすること

となるもの

難病・慢性疾患全国フォーラム

JPA、難病のこども支援全国ネットワーク、日本リ

ウマチ友の会の3団体が呼びかけ団体となり、危機
感を募らせた患者団体が結集し、病気を持ちなが

主な用語の説明

AMED
文部科学省・厚生労働省・経済産業省が独自に実施

していた医療分野の研究開発を一元的に実施する

ことで、日本の医療分野の研究開発の司令塔機能

を担う国立研究開発法人

IRUD 
臨床的な所見を有しながら通常の医療の中で診断

に至ることが困難な患者の情報共有と診断確定、

そして治療を見据えた病態解明やシーズ創出を目

的としたAMEDの基幹プロジェクト

Priority-i
重症新生児に対する迅速なゲノム診断の医療実装

に向けたAMED研究プロジェクト。原因不明の重症
新生児に対する迅速なゲノム診断の有用性と効果

の検証、そして全国の新生児集中医療現場への実

装を目指す

Rare Disease Day
世界希少・難治性疾患の日。より良い診断や治療に

よる希少・難治性疾患の患者の生活の質の向上を

目指して、スウェーデンで2008年から始まった活

動。日本でも趣旨に賛同し、2010年から2月最終日

にイベントが開催されている

ゲノム

生命の設計図であり、指紋と同じように、全ての人

はそれぞれに独自のゲノムを持っている。ゲノム

の情報は、細胞の中にあるDNAに書かれており、

「この配列に従ってタンパク質を作れ」など役割を

持つ「遺伝子」部分（全体の数％）と、それ以外の、遺

伝子と遺伝子の間の領域や機能が分かっていない

「非遺伝子」部分がある

ゲノム医療推進法

良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受け

られるようにするための施策の総合的かつ計画的

な推進に関する法律

ペイシェント・ジャーニー

発症から現在に至るまで、患者が健康に関する問

題や疾患に直面した際に辿る一連の体験のことを

指す言葉

ヘルスエクイティ

医療の公平性。全ての人が健康と福祉のあらゆる

面で、人間としての可能性を発揮できる公平で公

正な機会を手にしている状態（詳細は本文参照）

リアルワールドデータ

日常生活で得られる人の健康に関わるデータ。例

えば、診療録や処方箋、ウェアラブルデバイスの

データ。医薬品などの研究・開発、公衆衛生、医療経

済など幅広い分野で利用されている

医療DX
保健・医療・介護の各段階において発生する情報や

データを、全体最適された基盤を通して、保健・医

療や介護関係者の業務やシステム、データ保存の

外部化・共通化・標準化を図り、国民自身の予防を

促進し、より良質な医療やケアを受けられるよう

に、社会や生活の形を変えること

希少疾患

国によって定義が異なるが、日本の希少疾病用医

薬品・希少疾病用医療機器・希少疾病用再生医療等

製品には、医薬品医療機器法第77条の2に基づき、

「対象者の数が本邦において5万人未満であるこ

と」等の指定基準がある

希少疾病用医薬品

対象患者数が本邦において5万人未満であること、

医療上特にその必要性が高いものなどの条件に合

致するものとして、薬事審議会の意見を聞いて厚

生労働大臣が指定するもの

健康関連の生活の質

疾患や治療が、患者の主観的健康感（メンタルへル

ス、活力、痛みなど）や、毎日行っている仕事、家事、

社会活動にどのようなインパクトを与えている

か、これを定量化したもの

次世代医療基盤法

一人ひとりの医療情報を、個々の医療機関から集

め、医療分野の研究開発に役立てることができる

ようにするための法律

指定難病

難病の条件を満たしていることに加えて、患者数

が日本国内で一定の人数に達しておらず、客観的

な診断基準（またはそれに準ずるもの）が確立し、

患者の置かれている状況から見て良質かつ適切な

医療の確保を図る必要性が高いものを、厚生科学

審議会の意見を聞いて厚生労働大臣が指定

難病相談支援センター

難病の患者や家族、関係者からの療養生活に関す

る相談に応じ、必要な情報の提供及び助言等を行

い、難病の患者の療養生活の質の維持向上を支援

することを目的とする施設で、各都道府県及び指

定都市に設置されている
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ら生きていける社会の実現を目指して難病患者・

家族の現状を社会に訴えている

難病の患者に対する医療等に関する法律（難病法）

難病の患者に対する医療等に関し必要な事項を定

めることにより、難病の患者に対する良質かつ適

切な医療の確保及び難病の患者の療養生活の質の

維持向上を図り、もって国民保健の向上を図るこ

とを目的とした法律

難病の日

患者や家族の思いを多くの人に知ってもらう機会

とすることを目的として、難病法が成立（2014年）

したことを記念して、JPAが毎年5月23日を「難病

の日」に登録

難病医療協力病院

身近な医療機関で医療の提供と支援する機能を有

する病院

（1）難病診療連携拠点病院等からの要請に応じて、

難病の患者の受入れ

（2）難病医療協力病院で確定診断が困難な難病の

患者を難病診療連携拠点病院等へ紹介 等

難病情報センター

公益財団法人難病医学研究財団が運営（厚生労働

省補助事業）しており、ウェブサイトでは、患者、家

族及び難病治療に携わる医療関係者に参考となる

情報を提供している

難病診療分野別拠点病院

専門領域の診断を提供する機能を有する病院

（1）当該専門分野の難病の初診から診断に至るまで
の期間をできるだけ短縮するように必要な医療等

を提供

（2）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な

医療機関で治療を継続できるように支援 等

難病診療連携拠点病院

より早期に正しい診断をする機能を有する病院

（1）初診から診断に至るまでの期間をできるだけ短
縮するように必要な医療等を提供

（2）医療従事者、患者本人及び家族等に対して都道

府県内の難病医療提供体制に関する情報提供

（3）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な
医療機関で治療を継続できるように支援

（4）難病診療連携コーディネーター・難病診療カウ
ンセラーの配置 等

指定難病患者データベース

国が構築する指定難病の患者の診断基準や重症度

分類等に係る臨床情報等が適切に収集されたデー

タベース

小児特定慢性疾病

児童福祉法にて定められている項目の一つ。児童

福祉法では、小児慢性特定疾病児童等を含む児童

の健全育成を目的として、基本方針の策定、公平か

つ安定的な医療費助成制度の確立、小児慢性特定

疾病児童等への自立支援事業の実施、調査研究の

推進等の措置について規定している

小児慢性特定疾病児童等データベース

国が構築する小児慢性特定疾病児童等についての

臨床データが収集されたデータベース

新生児マススクリーニング検査

生後5～7日の新生児を対象に、先天代謝異常症な

どの病気を調べる検査

診断ラグ

発症から確定診断までに時間を要する状況を指す

言葉

診断ロス

発症しても、生涯にわたり診断されないことを指

す言葉

全ゲノム解析

非遺伝子部分も含めた全てのゲノム配列とその働

きを調べること

全ゲノム解析等実行計画2022
全ゲノム解析等の推進によって、戦略的なデータ

の蓄積を進め、それらを用いた研究・創薬などを促

進することで、将来的な「がん・難病等の克服」を目

指す計画

難病

発病の機構が明らかでなく、かつ、治療方法が確立

していない希少な疾病であって、当該疾病にかか

ることにより長期にわたり療養を必要とすること

となるもの

難病・慢性疾患全国フォーラム

JPA、難病のこども支援全国ネットワーク、日本リ

ウマチ友の会の3団体が呼びかけ団体となり、危機
感を募らせた患者団体が結集し、病気を持ちなが

主な用語の説明

AMED
文部科学省・厚生労働省・経済産業省が独自に実施

していた医療分野の研究開発を一元的に実施する

ことで、日本の医療分野の研究開発の司令塔機能

を担う国立研究開発法人

IRUD 
臨床的な所見を有しながら通常の医療の中で診断

に至ることが困難な患者の情報共有と診断確定、

そして治療を見据えた病態解明やシーズ創出を目

的としたAMEDの基幹プロジェクト

Priority-i
重症新生児に対する迅速なゲノム診断の医療実装

に向けたAMED研究プロジェクト。原因不明の重症
新生児に対する迅速なゲノム診断の有用性と効果

の検証、そして全国の新生児集中医療現場への実

装を目指す

Rare Disease Day
世界希少・難治性疾患の日。より良い診断や治療に

よる希少・難治性疾患の患者の生活の質の向上を

目指して、スウェーデンで2008年から始まった活

動。日本でも趣旨に賛同し、2010年から2月最終日

にイベントが開催されている

ゲノム

生命の設計図であり、指紋と同じように、全ての人

はそれぞれに独自のゲノムを持っている。ゲノム

の情報は、細胞の中にあるDNAに書かれており、

「この配列に従ってタンパク質を作れ」など役割を

持つ「遺伝子」部分（全体の数％）と、それ以外の、遺

伝子と遺伝子の間の領域や機能が分かっていない

「非遺伝子」部分がある

ゲノム医療推進法

良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受け

られるようにするための施策の総合的かつ計画的

な推進に関する法律

ペイシェント・ジャーニー

発症から現在に至るまで、患者が健康に関する問

題や疾患に直面した際に辿る一連の体験のことを

指す言葉

ヘルスエクイティ

医療の公平性。全ての人が健康と福祉のあらゆる

面で、人間としての可能性を発揮できる公平で公

正な機会を手にしている状態（詳細は本文参照）

リアルワールドデータ

日常生活で得られる人の健康に関わるデータ。例

えば、診療録や処方箋、ウェアラブルデバイスの

データ。医薬品などの研究・開発、公衆衛生、医療経

済など幅広い分野で利用されている

医療DX
保健・医療・介護の各段階において発生する情報や

データを、全体最適された基盤を通して、保健・医

療や介護関係者の業務やシステム、データ保存の

外部化・共通化・標準化を図り、国民自身の予防を

促進し、より良質な医療やケアを受けられるよう

に、社会や生活の形を変えること

希少疾患

国によって定義が異なるが、日本の希少疾病用医

薬品・希少疾病用医療機器・希少疾病用再生医療等

製品には、医薬品医療機器法第77条の2に基づき、

「対象者の数が本邦において5万人未満であるこ

と」等の指定基準がある

希少疾病用医薬品

対象患者数が本邦において5万人未満であること、

医療上特にその必要性が高いものなどの条件に合

致するものとして、薬事審議会の意見を聞いて厚

生労働大臣が指定するもの

健康関連の生活の質

疾患や治療が、患者の主観的健康感（メンタルへル

ス、活力、痛みなど）や、毎日行っている仕事、家事、

社会活動にどのようなインパクトを与えている

か、これを定量化したもの

次世代医療基盤法

一人ひとりの医療情報を、個々の医療機関から集

め、医療分野の研究開発に役立てることができる

ようにするための法律

指定難病

難病の条件を満たしていることに加えて、患者数

が日本国内で一定の人数に達しておらず、客観的

な診断基準（またはそれに準ずるもの）が確立し、

患者の置かれている状況から見て良質かつ適切な

医療の確保を図る必要性が高いものを、厚生科学

審議会の意見を聞いて厚生労働大臣が指定

難病相談支援センター

難病の患者や家族、関係者からの療養生活に関す

る相談に応じ、必要な情報の提供及び助言等を行

い、難病の患者の療養生活の質の維持向上を支援

することを目的とする施設で、各都道府県及び指

定都市に設置されている
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ら生きていける社会の実現を目指して難病患者・

家族の現状を社会に訴えている

難病の患者に対する医療等に関する法律（難病法）

難病の患者に対する医療等に関し必要な事項を定

めることにより、難病の患者に対する良質かつ適

切な医療の確保及び難病の患者の療養生活の質の

維持向上を図り、もって国民保健の向上を図るこ

とを目的とした法律

難病の日

患者や家族の思いを多くの人に知ってもらう機会

とすることを目的として、難病法が成立（2014年）

したことを記念して、JPAが毎年5月23日を「難病

の日」に登録

難病医療協力病院

身近な医療機関で医療の提供と支援する機能を有

する病院

（1）難病診療連携拠点病院等からの要請に応じて、

難病の患者の受入れ

（2）難病医療協力病院で確定診断が困難な難病の

患者を難病診療連携拠点病院等へ紹介 等

難病情報センター

公益財団法人難病医学研究財団が運営（厚生労働

省補助事業）しており、ウェブサイトでは、患者、家

族及び難病治療に携わる医療関係者に参考となる

情報を提供している

難病診療分野別拠点病院

専門領域の診断を提供する機能を有する病院

（1）当該専門分野の難病の初診から診断に至るまで
の期間をできるだけ短縮するように必要な医療等

を提供

（2）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な

医療機関で治療を継続できるように支援 等

難病診療連携拠点病院

より早期に正しい診断をする機能を有する病院

（1）初診から診断に至るまでの期間をできるだけ短
縮するように必要な医療等を提供

（2）医療従事者、患者本人及び家族等に対して都道

府県内の難病医療提供体制に関する情報提供

（3）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な
医療機関で治療を継続できるように支援

（4）難病診療連携コーディネーター・難病診療カウ
ンセラーの配置 等

指定難病患者データベース

国が構築する指定難病の患者の診断基準や重症度

分類等に係る臨床情報等が適切に収集されたデー

タベース

小児特定慢性疾病

児童福祉法にて定められている項目の一つ。児童

福祉法では、小児慢性特定疾病児童等を含む児童

の健全育成を目的として、基本方針の策定、公平か

つ安定的な医療費助成制度の確立、小児慢性特定

疾病児童等への自立支援事業の実施、調査研究の

推進等の措置について規定している

小児慢性特定疾病児童等データベース

国が構築する小児慢性特定疾病児童等についての

臨床データが収集されたデータベース

新生児マススクリーニング検査

生後5～7日の新生児を対象に、先天代謝異常症な

どの病気を調べる検査

診断ラグ

発症から確定診断までに時間を要する状況を指す

言葉

診断ロス

発症しても、生涯にわたり診断されないことを指

す言葉

全ゲノム解析

非遺伝子部分も含めた全てのゲノム配列とその働

きを調べること

全ゲノム解析等実行計画2022
全ゲノム解析等の推進によって、戦略的なデータ

の蓄積を進め、それらを用いた研究・創薬などを促

進することで、将来的な「がん・難病等の克服」を目

指す計画

難病

発病の機構が明らかでなく、かつ、治療方法が確立

していない希少な疾病であって、当該疾病にかか

ることにより長期にわたり療養を必要とすること

となるもの

難病・慢性疾患全国フォーラム

JPA、難病のこども支援全国ネットワーク、日本リ

ウマチ友の会の3団体が呼びかけ団体となり、危機
感を募らせた患者団体が結集し、病気を持ちなが

主な用語の説明

AMED
文部科学省・厚生労働省・経済産業省が独自に実施

していた医療分野の研究開発を一元的に実施する

ことで、日本の医療分野の研究開発の司令塔機能

を担う国立研究開発法人

IRUD 
臨床的な所見を有しながら通常の医療の中で診断

に至ることが困難な患者の情報共有と診断確定、

そして治療を見据えた病態解明やシーズ創出を目

的としたAMEDの基幹プロジェクト

Priority-i
重症新生児に対する迅速なゲノム診断の医療実装

に向けたAMED研究プロジェクト。原因不明の重症
新生児に対する迅速なゲノム診断の有用性と効果

の検証、そして全国の新生児集中医療現場への実

装を目指す

Rare Disease Day
世界希少・難治性疾患の日。より良い診断や治療に

よる希少・難治性疾患の患者の生活の質の向上を

目指して、スウェーデンで2008年から始まった活

動。日本でも趣旨に賛同し、2010年から2月最終日

にイベントが開催されている

ゲノム

生命の設計図であり、指紋と同じように、全ての人

はそれぞれに独自のゲノムを持っている。ゲノム

の情報は、細胞の中にあるDNAに書かれており、

「この配列に従ってタンパク質を作れ」など役割を

持つ「遺伝子」部分（全体の数％）と、それ以外の、遺

伝子と遺伝子の間の領域や機能が分かっていない

「非遺伝子」部分がある

ゲノム医療推進法

良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受け

られるようにするための施策の総合的かつ計画的

な推進に関する法律

ペイシェント・ジャーニー

発症から現在に至るまで、患者が健康に関する問

題や疾患に直面した際に辿る一連の体験のことを

指す言葉

ヘルスエクイティ

医療の公平性。全ての人が健康と福祉のあらゆる

面で、人間としての可能性を発揮できる公平で公

正な機会を手にしている状態（詳細は本文参照）

リアルワールドデータ

日常生活で得られる人の健康に関わるデータ。例

えば、診療録や処方箋、ウェアラブルデバイスの

データ。医薬品などの研究・開発、公衆衛生、医療経

済など幅広い分野で利用されている

医療DX
保健・医療・介護の各段階において発生する情報や

データを、全体最適された基盤を通して、保健・医

療や介護関係者の業務やシステム、データ保存の

外部化・共通化・標準化を図り、国民自身の予防を

促進し、より良質な医療やケアを受けられるよう

に、社会や生活の形を変えること

希少疾患

国によって定義が異なるが、日本の希少疾病用医

薬品・希少疾病用医療機器・希少疾病用再生医療等

製品には、医薬品医療機器法第77条の2に基づき、

「対象者の数が本邦において5万人未満であるこ

と」等の指定基準がある

希少疾病用医薬品

対象患者数が本邦において5万人未満であること、

医療上特にその必要性が高いものなどの条件に合

致するものとして、薬事審議会の意見を聞いて厚

生労働大臣が指定するもの

健康関連の生活の質

疾患や治療が、患者の主観的健康感（メンタルへル

ス、活力、痛みなど）や、毎日行っている仕事、家事、

社会活動にどのようなインパクトを与えている

か、これを定量化したもの

次世代医療基盤法

一人ひとりの医療情報を、個々の医療機関から集

め、医療分野の研究開発に役立てることができる

ようにするための法律

指定難病

難病の条件を満たしていることに加えて、患者数

が日本国内で一定の人数に達しておらず、客観的

な診断基準（またはそれに準ずるもの）が確立し、

患者の置かれている状況から見て良質かつ適切な

医療の確保を図る必要性が高いものを、厚生科学

審議会の意見を聞いて厚生労働大臣が指定

難病相談支援センター

難病の患者や家族、関係者からの療養生活に関す

る相談に応じ、必要な情報の提供及び助言等を行

い、難病の患者の療養生活の質の維持向上を支援

することを目的とする施設で、各都道府県及び指

定都市に設置されている
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ら生きていける社会の実現を目指して難病患者・

家族の現状を社会に訴えている

難病の患者に対する医療等に関する法律（難病法）

難病の患者に対する医療等に関し必要な事項を定

めることにより、難病の患者に対する良質かつ適

切な医療の確保及び難病の患者の療養生活の質の

維持向上を図り、もって国民保健の向上を図るこ

とを目的とした法律

難病の日

患者や家族の思いを多くの人に知ってもらう機会

とすることを目的として、難病法が成立（2014年）

したことを記念して、JPAが毎年5月23日を「難病

の日」に登録

難病医療協力病院

身近な医療機関で医療の提供と支援する機能を有

する病院

（1）難病診療連携拠点病院等からの要請に応じて、

難病の患者の受入れ

（2）難病医療協力病院で確定診断が困難な難病の

患者を難病診療連携拠点病院等へ紹介 等

難病情報センター

公益財団法人難病医学研究財団が運営（厚生労働

省補助事業）しており、ウェブサイトでは、患者、家

族及び難病治療に携わる医療関係者に参考となる

情報を提供している

難病診療分野別拠点病院

専門領域の診断を提供する機能を有する病院

（1）当該専門分野の難病の初診から診断に至るまで
の期間をできるだけ短縮するように必要な医療等

を提供

（2）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な

医療機関で治療を継続できるように支援 等

難病診療連携拠点病院

より早期に正しい診断をする機能を有する病院

（1）初診から診断に至るまでの期間をできるだけ短
縮するように必要な医療等を提供

（2）医療従事者、患者本人及び家族等に対して都道

府県内の難病医療提供体制に関する情報提供

（3）難病の患者やその家族の意向を踏まえ、身近な
医療機関で治療を継続できるように支援

（4）難病診療連携コーディネーター・難病診療カウ
ンセラーの配置 等

指定難病患者データベース

国が構築する指定難病の患者の診断基準や重症度

分類等に係る臨床情報等が適切に収集されたデー

タベース

小児特定慢性疾病

児童福祉法にて定められている項目の一つ。児童

福祉法では、小児慢性特定疾病児童等を含む児童

の健全育成を目的として、基本方針の策定、公平か

つ安定的な医療費助成制度の確立、小児慢性特定

疾病児童等への自立支援事業の実施、調査研究の

推進等の措置について規定している

小児慢性特定疾病児童等データベース

国が構築する小児慢性特定疾病児童等についての

臨床データが収集されたデータベース

新生児マススクリーニング検査

生後5～7日の新生児を対象に、先天代謝異常症な

どの病気を調べる検査

診断ラグ

発症から確定診断までに時間を要する状況を指す

言葉

診断ロス

発症しても、生涯にわたり診断されないことを指

す言葉

全ゲノム解析

非遺伝子部分も含めた全てのゲノム配列とその働

きを調べること

全ゲノム解析等実行計画2022
全ゲノム解析等の推進によって、戦略的なデータ

の蓄積を進め、それらを用いた研究・創薬などを促

進することで、将来的な「がん・難病等の克服」を目

指す計画

難病

発病の機構が明らかでなく、かつ、治療方法が確立

していない希少な疾病であって、当該疾病にかか

ることにより長期にわたり療養を必要とすること

となるもの

難病・慢性疾患全国フォーラム

JPA、難病のこども支援全国ネットワーク、日本リ

ウマチ友の会の3団体が呼びかけ団体となり、危機
感を募らせた患者団体が結集し、病気を持ちなが

主な用語の説明

AMED
文部科学省・厚生労働省・経済産業省が独自に実施

していた医療分野の研究開発を一元的に実施する

ことで、日本の医療分野の研究開発の司令塔機能

を担う国立研究開発法人

IRUD 
臨床的な所見を有しながら通常の医療の中で診断

に至ることが困難な患者の情報共有と診断確定、

そして治療を見据えた病態解明やシーズ創出を目

的としたAMEDの基幹プロジェクト

Priority-i
重症新生児に対する迅速なゲノム診断の医療実装

に向けたAMED研究プロジェクト。原因不明の重症
新生児に対する迅速なゲノム診断の有用性と効果

の検証、そして全国の新生児集中医療現場への実

装を目指す

Rare Disease Day
世界希少・難治性疾患の日。より良い診断や治療に

よる希少・難治性疾患の患者の生活の質の向上を

目指して、スウェーデンで2008年から始まった活

動。日本でも趣旨に賛同し、2010年から2月最終日

にイベントが開催されている

ゲノム

生命の設計図であり、指紋と同じように、全ての人

はそれぞれに独自のゲノムを持っている。ゲノム

の情報は、細胞の中にあるDNAに書かれており、

「この配列に従ってタンパク質を作れ」など役割を

持つ「遺伝子」部分（全体の数％）と、それ以外の、遺

伝子と遺伝子の間の領域や機能が分かっていない

「非遺伝子」部分がある

ゲノム医療推進法

良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受け

られるようにするための施策の総合的かつ計画的

な推進に関する法律

ペイシェント・ジャーニー

発症から現在に至るまで、患者が健康に関する問

題や疾患に直面した際に辿る一連の体験のことを

指す言葉

ヘルスエクイティ

医療の公平性。全ての人が健康と福祉のあらゆる

面で、人間としての可能性を発揮できる公平で公

正な機会を手にしている状態（詳細は本文参照）

リアルワールドデータ

日常生活で得られる人の健康に関わるデータ。例

えば、診療録や処方箋、ウェアラブルデバイスの

データ。医薬品などの研究・開発、公衆衛生、医療経

済など幅広い分野で利用されている

医療DX
保健・医療・介護の各段階において発生する情報や

データを、全体最適された基盤を通して、保健・医

療や介護関係者の業務やシステム、データ保存の

外部化・共通化・標準化を図り、国民自身の予防を

促進し、より良質な医療やケアを受けられるよう

に、社会や生活の形を変えること

希少疾患

国によって定義が異なるが、日本の希少疾病用医

薬品・希少疾病用医療機器・希少疾病用再生医療等

製品には、医薬品医療機器法第77条の2に基づき、

「対象者の数が本邦において5万人未満であるこ

と」等の指定基準がある

希少疾病用医薬品

対象患者数が本邦において5万人未満であること、

医療上特にその必要性が高いものなどの条件に合

致するものとして、薬事審議会の意見を聞いて厚

生労働大臣が指定するもの

健康関連の生活の質

疾患や治療が、患者の主観的健康感（メンタルへル

ス、活力、痛みなど）や、毎日行っている仕事、家事、

社会活動にどのようなインパクトを与えている

か、これを定量化したもの

次世代医療基盤法

一人ひとりの医療情報を、個々の医療機関から集

め、医療分野の研究開発に役立てることができる

ようにするための法律

指定難病

難病の条件を満たしていることに加えて、患者数

が日本国内で一定の人数に達しておらず、客観的

な診断基準（またはそれに準ずるもの）が確立し、

患者の置かれている状況から見て良質かつ適切な

医療の確保を図る必要性が高いものを、厚生科学

審議会の意見を聞いて厚生労働大臣が指定

主な略称の説明

AMED  Japan Agency for Medical Research 
and Development
日本医療研究開発機構

AHP  Acute hepatic porphyria
急性肝性ポルフィリン症

ATTR-CM  Transthyretin amyloid 
cardiomyopathy
トランスサイレチン型心アミロイドーシス

CoE  Center of Excellence
人材・ノウハウ・設備などのリソースを横断的組織

として1ヶ所に集約すること

DHSC  Department of Health and Social Care
（英国）保健・社会福祉省

EURORDIS  European Organisation for Rare 
Diseases
欧州希少疾患患者協議会

FDA  Food and Drug Administration
（米国）食品医薬品局

HPP  Hypophosphatasia
低ホスファターゼ症

HRQOL  Health-Related Quality of Life
健康関連の生活の質

IRDiRC  The International Rare Diseases 
Research Consortium
国際希少疾患研究コンソーシアム

IRUD  Initiative on Rare and Undiagnosed 
Diseases
未診断疾患イニシアチブ

JPA  Japan Patients Association
一般社団法人日本難病・疾病団体協議会

NHS  National Health Service 
（英国）国民保健サービス

NICE  National Institute for Health and 
Clinical Excellence
（英国）国立保健医療研究所

NICU  Neonatal Intensive Care Unit 　　　　
新生児集中治療室

NIH  National Institutes of Health
（米国）国立衛生研究所

NORD  National Organization for Rare Disorders
（米国）希少疾病協議会

PFDD  Patient-Focused Drug Development
患者中心の医薬品開発

PHR  Personal Health Record 
生涯にわたる個人の健康・医療に関わる情報

Priority-i  Precise and rapid genetic 
diagnosis and treatability for Infants
重症新生児に対する迅速なゲノム診断の医療実装

に関する研究開発

RUSP  Recommended Uniform Screening Panel
米国保健・福祉省内に設置された諮問委員会が選定

した新生児マススクリーニングの対象疾患リスト

RWD  Real-World Data
リアルワールドデータ

SaMD  Software as a Medical Device 
プログラム医療機器

SCID  Severe combined immunodeficiency 
重症複合免疫不全症

SMA  Spinal Muscular Atrophy
脊髄性筋萎縮症

UCLA  University of California, Los Angeles 
カリフォルニア大学ロサンゼルス校

UCSF  University of California, San Francisco
カリフォルニア大学サンフランシスコ校

難病相談支援センター

難病の患者や家族、関係者からの療養生活に関す

る相談に応じ、必要な情報の提供及び助言等を行

い、難病の患者の療養生活の質の維持向上を支援

することを目的とする施設で、各都道府県及び指

定都市に設置されている
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Charles River Associates（CRA）による日本での疾病負担調査デザイン
● 調査主体：CRA（アレクシオンによる委託調査）
● 調査時期：2024年12月〜2025年2月
● 調査手法：CRAの調査プラットフォームを活用したアンケート。調査デザインの設計にあたり、5名の希少疾患専門医及びASridより助言頂いた
● 対象者：

・希少疾患患者またはその介護者：161名、65疾患（主に、特定医療費（指定難病）受給者証の所持者数の多い疾患が含まれるように実施）
・参照群として、そのほかの慢性疾患患者/健康な人：38名

株式会社JMDCとアレクシオンファーマ合同会社との共同調査デザイン
● 調査時期：2025年1月～3月
● 使用データベース：JMDCと契約した健康保険組合の被用者保険に加入する被保険者及びその扶養家族の月次のレセプトデータ（2005年～2024年4月）
● 対象疾患（N数）：合計20疾患 (8,089名)
特発性間質性肺炎 (1,239名)、下垂体前葉機能低下症(1,117名)、潰瘍性大腸炎(1,012名)、パーキンソン病(850名)、シェーグレン症候群(705名)、原発性胆汁性
胆管炎(449名)、後縦靱帯骨化症(441名)、全身性エリテマトーデス(399名)、好酸球性副鼻腔炎(356名)、網膜色素変性症(206名)、クローン病(201名)、サルコ
イドーシス(175名)、皮膚筋炎/多発性筋炎(171名)、特発性拡張型心筋症(169名)、特発性血小板減少性紫斑病(153名)、特発性大腿骨頭壊死症(133名)、重症筋
無力症(128名)、多発性硬化症/視神経脊髄炎(72名)、脊髄小脳変性症（多系統萎縮症を除く）(71名)、全身性強皮症(42名)

● 分析対象患者：

・当該難病の初回診断前10年間、及び、初回診断後将来1年間が継続して観察可能であること
・初回診断の将来1年間に当該難病が初回診断を含み累積2回以上観察されていること（疑いを除く。なお、確定診断日は初回診断日とした）
・複数の対象疾患に罹患している患者については分析対象外とした

● 診断ラグの算出方法：

・各疾患の診療ガイドラインや難病情報センターウェブサイト掲載内容の調査、各疾患のKOLへの聞き取り調査等を行い、その疾患の関連症状や診断前に  
間違われやすい症状をICD-10細分類単位で「前駆症状」として定義した

・当該疾患の初回診断前10年間において、前駆症状が累積2種類以上レセプトに記録されている患者を「診断ラグ」がある患者とし、診断ラグの起点は前駆   
症状の2つ目の症状が初めて観察された月とした

● 平均値の集計方法：各疾患のデータを結合したデータを用いた全体の単純平均値
● 一般対照群：JMDCデータベースの母集団の内、追跡可能条件を満たす521,517名の集団について、性別・年齢別に各指標を集計した上、難病患者群と性別・
年齢分布が整合するよう加重平均にて算出した。具体的には、難病患者群の平均診断年月である2020年12月から過去10年間と将来1年間（計11年）が観察可
能である集団であり、性別は男性：56.9%、女性：43.1%、年齢は、10〜19歳：9.4%、20〜29歳：3.5 %、30〜39歳：11.7%、40〜49歳：23.7%、50〜59歳：34.0%、60
〜69歳：15.3%、70〜74歳：2.4%となるよう調整を行った
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